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“Não importa quanto a vida possa ser ruim, sempre existe algo 

que você pode fazer, e triunfar. Enquanto há vida, há esperança” 

(Stephen Hawking) 
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RESUMO 

INTRODUÇÃO: A esclerose lateral amiotrófica (ELA) é um distúrbio neurológico raro que 

acomete neurônios motores da medula espinal, tronco encefálico e córtex motor. É uma doença 

de rápida progressão e de diagnóstico tardio, com caráter neurodegenerativo, debilitante, 

incurável e fatal. Assim, é uma condição que onera os custos dos sistemas de saúde mundiais, 

além de trazer perda de produtividade e qualidade de vida para os portadores e seus cuidadores. 

No Brasil, há poucos estudos sobre seu perfil clínico e epidemiologia, o que torna difícil a 

análise da doença no país. OBJETIVO: Descrever o perfil clínico e a qualidade de vida de 

pacientes com ELA atendidos no Centro de Doenças Neuromusculares da clínica Bahiana 

Saúde. MÉTODOS: É um estudo observacional transversal, com coleta de dados primários de 

pacientes com ELA definitiva atendidos no referido centro no período de 01 de fevereiro de 

2022 a 31 de novembro de 2022. Foram aplicados os questionários: o ALSFR-R, EQ-5D, EQ-

VAS e WPAIGH. Os pacientes também foram arguidos sobre sexo, idade, raça, procedência, 

estágio da doença, localização dos primeiros sintomas, via de alimentação, condição associada, 

uso de dispositivos e acompanhamento com equipe multidisciplinar. As variáveis foram 

sumarizadas e submetidas a análise estatística descritiva. RESULTADOS: Foram estudados 

28 pacientes, com idade média (DP) de 57 anos (±12), sendo 64,29% do sexo masculino, 

64,29% de cor parda e 46,43% procedente de Salvador. A ELA espinhal é prevalente em 

78,57% dos pacientes e o membro superior esquerdo foi o principal local de início dos sintomas 

(42,86%). Além disso, 75% dos pacientes se alimentam por via oral e 57,14% estão no estágio 

4 da doença. O escore de funcionalidade (ALSFR-R), o valor de utilidade (EQ-5D) e o escore 

de produtividade (WPAI-GH) apresentaram o valor médio (DP) de 20,39 (±9,85), 0,178 (± 

0,211) e 93,21 (± 14,92), respectivamente. CONCLUSÃO: O perfil clínico da ELA encontrado 

na população mostra maior acometimento a partir da quinta década de vida, além de 

predominância do sexo masculino e início espinhal. Além disso, a maior parcela dos pacientes 

se encontra no estágio 4, o que é refletido nos menores escores de funcionalidade e de qualidade 

de vida. 

 

PALAVRAS-CHAVE: esclerose lateral amiotrófica; qualidade de vida; perfil clínico; doença 

do neurônio motor; epidemiologia, funcionalidade. 
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ABSTRACT 

INTRODUCTION: Amyotrophic lateral sclerosis (ALS) is a rare neurological disorder that 

affects motor neurons in the spinal cord, brainstem, and motor cortex. The disease is rapidly 

progressing, late-diagnosed, neurodegenerative, debilitating, incurable and fatal. Per se, it is a 

condition that burdens the costs of health systems worldwide, as well as causing a loss of 

productivity and quality of life for sufferers and their careers. There is a lack of research on the 

clinical profile and epidemiology of the disease in Brazil, hindering analysis of its impact in the 

country. OBJECTIVE: To describe the clinical profile and quality of life of ALS patients 

treated at the Center for Neuromuscular Diseases at the Bahiana Saúde. METHODS: This is a 

cross-sectional observational study that collected primary data from patients with definitive 

ALS who were seen at the center between February 1, 2022, and November 31, 2022. The study 

utilized the ALSFR-R, EQ-5D, EQ-VAS, and WPAIGH questionnaires to gather information. 

Additionally, patients were asked about their gender, age, race, origin, disease stage, location 

of the first symptoms, method of feeding, any associated conditions, device usage, and follow-

up with a multidisciplinary team. The study's variables were subsequently summarized and 

subjected to descriptive statistical analysis. RESULTS: 28 participants were included in the 

study, with an average age (SD) of 57 years (±12), of which 64.29% were male, 64.29% 

identified as brown, and 46.43% were residents of Salvador. The prevalence of spinal ALS was 

78.57%, with the left upper limb being the primary site of symptom onset in 42.86% of cases. 

Furthermore, 75% of participants had regular oral intake, and 57.14% were in stage 4 of the 

disease. The functionality score (ALSFR-R), utility value (EQ-5D), and productivity score 

(WPAI-GH) had a mean value (SD) of 20.39 (±9.85), 0.178 (±0.211), and 93.21 (±14.92), 

respectively. CONCLUSION: The clinical features of ALS identified in the population 

demonstrate higher involvement after the fifth decade of life, with a significant predominance 

of males and spinal onset. Furthermore, most patients are in stage 4, which correlates with lower 

functional abilities and quality of life scores. 

 

KEYWORDS: amyotrophic lateral sclerosis; quality of life; clinical profile; motor neuron 

disease; epidemiology, functionality. 
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LISTA DE ABREVIATURAS E SIGLAS 
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DNG Doença do Neurônio Motor 
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HRQoL Health-related quality of life 

IBGE Instituto Nacional de Geografia e Estatística 

IMC Índice de Massa Corporal 

MMII Membros inferiores 

MMSS Membros superiores 

NMS Neurônio motor superior 

NMI Neurônio motor inferior 

PCDT Protocolo clínico e diretrizes terapêuticas 

QoL Quality of life 

RARAS Rede nAcional de doenças raRAS 

SUS Sistema Único de Saúde 

SPSS®  Statistical Package for the Social. Sciences 

SOD1 Superoxide dismutase 1 

TBK1 TANK-binding kinase 1 

TARDBP TAR DNA-binding protein 43 

TCLE Termo de consentimento livre e esclarecido 

TPValue®  Think Patient Value®  

WPAIGH Work Productivity and Activity Impairment – General Health 
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1. INTRODUÇÃO 

A esclerose lateral amiotrófica (ELA) é um distúrbio neurológico raro que acomete 

neurônios motores da medula espinal, tronco encefálico e córtex motor1, sendo, portanto, 

considerada uma doença do neurônio motor. Inicia-se de forma insidiosa, com fraqueza 

muscular focal que evolui para outros locais com o passar dos meses2. C omo resultado tem-se 

a paralisia progressiva das musculaturas voluntárias e involuntárias, levando ao indivíduo à 

completa dependência de seus familiares/cuidadores3. Por tais motivos, a ELA é considerada 

uma das principais doenças neurodegenerativas, em conjunto com a doenças de Alzheimer e de 

Parkinson4. 

No cenário global, atualmente tem-se observado um aumento da incidência de casos5–8, 

o que deve ser motivo de preocupação, pois trata-se de uma condição de rápida progressão, 

incapacitante e de alta mortalidade. Nesse contexto, estima-se que de 2015 a 2040 haverá um 

aumento de 69% dos casos de ELA no mundo, levando ao total de 376.674 casos – resultante 

do envelhecimento da população9. É considerada um dos grandes desafios da Medicina 

moderna, por não ter cura e devido a sua heterogeneidade clínica, genética10 e nos mecanismos 

fisiopatológicos11 – ainda não totalmente compreendidos pela ciência. Ademais, o seu 

diagnóstico é tardio, devido ao fato de seus sinais e sintomas se sobreporem aos apresentados 

por outras doenças11.  

A distribuição da doença ao redor do mundo também não é plenamente conhecida, 

embora se saiba que ela depende de fatores de idade, sexo, genética e fatores ambientais10,11. 

Na literatura, a maioria dos estudos epidemiológicos realizados são aqueles com indivíduos da 

Europa7,12,13 e Estados Unidos7,14. Assim, torna-se imperativo maior número de estudos 

epidemiológicos, especialmente na Américas Central e do Sul, bem como da África e 

Oceania5,12,15–17. 

Há poucos estudos clínico-epidemiológicos sobre o perfil da ELA no Brasil, o que torna 

difícil a análise do perfil da doença no país18–20. Na literatura, apenas são encontrados em torno 

de 17 estudos epidemiológicos (a maioria restritos a centros de referência19,21–26) sendo 3 os de 

amplitude nacional27,28. Considerando a extensão continental do país e sua população 

etnicamente e socialmente heterogênea19,27, isso é muito pouco29 – por exemplo, a França, com 

extensão territorial 15 vezes menor do que o Brasil, possui mais de 400 estudos epidemiológicos 

publicados sobre a doença. Além disso, a maioria dos artigos brasileiros são voltados para a 

realidade de cidades das regiões Sul e Sudeste19,20,30–32 – em virtude dessas regiões terem maior 
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quantidade de centros de tratamento de doenças raras, além de centros científicos voltados para 

o monitoramento e pesquisa dessas entidades19. 

Dos 17 estudos brasileiros disponíveis na literatura, 2 foram realizados na região Sul 

(Curitiba32 e Porto Alegre21), 8 na região Sudeste (Rio de Janeiro33,34, São Paulo35,36 e Belo 

Horizonte19,26,37,38), 3 na região Centro-Oeste (Goiânia23,25 e Distrito Federal39) e 6 na região 

Nordeste (Salvador40–42, Aracaju43, Natal44 e Fortaleza22). Não foram encontrados estudos 

realizados na região Norte. As regiões brasileiras guardam muitos contrastes culturais, étnicos 

e socioeconômicos e os poucos estudos de abrangência nacional não são representativos, pois 

a maioria dos dados vem de centros de referência nas capitais27. Além disso, não há dados 

precisos sobre a incidência e prevalência da ELA no Brasil – o que se encontra na literatura são 

estimativas feitas com base em estudos internacionais e em dados do Sistema de Informação 

sobre Mortalidade do DATASUS. Assim, dada a alta heterogeneidade e extensão do Brasil29, 

torna-se imperativo o desenvolvimento de mais estudos que contemplem todas as regiões, além 

da implementação de centros de atendimento e pesquisa para indivíduos com ELA por todo o 

país19,29,30. Contudo, a sua extensão continental é um desafio para se realizar estudos 

multicêntricos 28,45.  

Devido ao seu caráter neurodegenerativo, debilitante, incurável e fatal, a ELA é uma 

doença que traz um custo elevado para os sistemas de saúde ao longo do mundo. Além do custo 

com equipes multidisciplinares, o custeio de medicação específica, há os efeitos diretos na 

sociedade, como a perda de produtividade. Contudo, apesar de ser uma doença que figura entre 

as principais entidades neurodegenerativas do mundo e esteja aumentando sua incidência, 

pouco se é documentado sobre seus impactos financeiros46. Em adição, pouco se sabe sobre a 

qualidade de vida de pessoas com ELA na Bahia, embora haja dois centros de referência em 

cuidado para pacientes com doenças raras: a Associação de Pais e Amigos dos Excepcionais 

(APAE) Salvador e o Hospital Universitário Professor Edgard Santos (HUPES). A Escola 

Bahiana de Medicina e Saúde Pública (EBMSP) não constitui um centro de referência, mas 

disponibiliza o Ambulatório Neuromuscular do Centro de Neurociências para fornecer 

assistência multidisciplinar a indivíduos com doenças raras, incluindo ELA. 

Em consideração ao exposto, o presente projeto visa contribuir com informações sobre 

incidência, perfil clínico, perda de produtividade e qualidade de vida em um ambulatório 

especializado no cuidado à pessoa com ELA na Bahia. Tais dados serão importantes para o 

desenvolvimento de ações públicas no fomento do maior bem-estar e atendimento clínico de 

indivíduos ELA47. Além disso, uma visão mais clara do perfil da doença na Bahia facilitará o 
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processo de planejamento de intervenções em saúde e no processo de diagnóstico, que 

sabidamente é difícil e demorado13,48. 
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2. OBJETIVOS 

 

2.1 Geral 

Descrever o perfil clínico e aspectos relacionados a qualidade de vida de pessoas com Esclerose 

Lateral Amiotrófica (ELA) atendidos em um Ambulatório Especializado em Salvador, Bahia. 

 

2.2 Específicos 

● Descrever as manifestações clínicas iniciais da população com ELA; 

● Retratar a qualidade de vida do paciente com ELA; 

● Caracterizar as condições clínicas mais prevalentes na população com ELA;  

● Coletar desfechos clínicos dos pacientes após o momento do diagnóstico até o momento 

atual. 
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3. REVISÃO DE LITERATURA 

3.1 Conceito 

Os termos “esclerose” e “amiotrófico” derivam do grego e significam “endurecimento” 

e “atrofia muscular”, respectivamente1,49,50. O termo “lateral” se refere ao fato de a doença 

acometer o corno lateral da medula espinal, no qual estão presentes os neurônios responsáveis 

pelo controle e sinalização de músculos51. Ao redor do mundo, também são utilizados nomes 

como doença de Charcot, doença de Lou Gehrig e doença do neurônio motor (DNM) para se 

referir a doença.3 

3.2 Contexto histórico 

Os primeiros registros de casos de ELA ocorreram antes dela ser considerada uma 

doença, através dos trabalhos de Bell (1824), Aran (1850), de Duchenne (1851) e Cruveilhier 

(1853)52. Coube a Jean Martin Charcot o título de pai da ELA, devido ao seu feito de ter sido o 

primeiro a descrever a doença como uma entidade clínica em 1869 e em outros artigos em 

187449,50,52.  

No Brasil, o primeiro caso documentado na literatura científica nacional foi feito pelo 

médico Cypriano de Souza Freitas, em 1909 no Congresso Médico Latino-Americano no Rio 

de Janeiro. Em 1893, 47 anos depois, foi realizado o primeiro estudo epidemiológico brasileiro 

da ELA no Rio de Janeiro, baseado em dados de mortalidade e morbidade do Instituto de 

Neurologia Deolindo Couto (INDC/UFRJ)33. Posteriormente, em 1998 é criada a Associação 

Brasileira de Esclerose Lateral Amiotrófica (ABRELA), uma organização sem fins lucrativos 

idealizada pelo neurologista Acary Oliveira, com o objetivo de ser um modelo de suporte às 

pessoas com ELA/DNM, com atuação nacional.53 Entre uma de suas ações destaca-se o 

primeiro estudo epidemiológico de ELA a nível nacional, publicado em 2000, fruto da parceria 

entre a associação e a extinta Aventis Farma.27,53 Hoje, 22 anos após este estudo histórico, 

percebe-se um aumento da colaboração brasileira no arcabouço científico mundial sobre a 

doença.  

3.3 Genética 

A ELA é uma doença de complexa arquitetura genética10,11. Aproximadamente 5 a 10% 

dos casos de ELA conhecidos são hereditários e por isso são chamados de ELA familiar – o 

restante dos casos são conhecidos como ELA esporádica5,11,12. Entre os 40 genes documentados 

na literatura, os 5 mais conhecidos são o C9orf72, SOD1, TARDBP, FUS e TBK154. Entre eles, 
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o primeiro é o mais frequente5,7,11. Ele é responsável por 30-50% dos casos de ELA familiar e 

7-10% dos casos de ELA esporádica10. No geral, pacientes com ELA familiar apresentam os 

sintomas com menos idade do que os de ELA esporádica 55 – 40-60 anos e 58-63 anos, 

respectivamente10.  

3.4 Fatores de risco 

Na literatura científica mundial, alguns fatores são reconhecidos por aumentar o risco 

de desenvolver ELA: presença de gene específico da doença54, idade avançada e sexo 

masculino10–12. Na literatura científica mundial, alguns fatores são reconhecidos por aumentar 

o risco de desenvolver ELA: presença de gene específico da doença54, idade avançada e sexo 

masculino10–12. Esses fatores também são responsáveis por modular a expressão dos fenótipos 

conhecidos da doença56. Em adição, a incidência de ELA tem sido maior em grupos de atletas 

com alto rendimento do que na população em geral6 – inclusive o nome “doença de Lou Gehrig” 

é uma homenagem ao jogador de beisebol acometido por ELA na década de 19405. Nesse 

interim, a atividade física extenuante também tem sido apontada como um dos principais fatores 

de risco12. Há outros potenciais fatores de risco documentados, tais como diabetes mellitus 26, 

tabagismo5,11 e exposição à BMAA12. Etilismo, metais pesados, agentes químicos, pesticidas5 

também foram relatados, porém não há nenhuma relação comprovada. 

3.5 Quadro clínico 

A apresentação clínica da ELA é fruto da disfunção dos neurônios motores superiores 

(NMS) e inferiores (NMI). Os NMS estão localizados no córtex pré-motor e tronco cerebral e 

estão envolvidos na ativação dos músculos da boca, língua, garganta e face (através do trato 

corticobulbar)1,51. Os NMI, por sua vez estão localizados na medula espinal, são regulados pelos 

NMS (através do trato corticoespinhal) e inervam os músculos voluntários restantes (pescoço, 

diafragma, tronco e membros)1,4,51. Uma vez que na ELA não há estímulo nervoso nos 

músculos, eles atrofiam – de modo que ações como deglutição, fala, movimento dos membros 

e respiração são comprometidas10,11. Assim, essa é uma condição que apresenta grande 

heterogeneidade de apresentações clínicas, em virtude da magnitude da população dos 

neurônios motores envolvidos2,6. 

O acometimento do NMS no córtex pré-motor gera sintomas como espasticidade, 

fraqueza, reflexos anormais e clônus1,3,57. No caso dos NMS localizados no tronco encefálico, 

sua disfunção resulta em fraqueza, fasciculações na língua, disfagia, disartria e disfonia3,10,57. 

Anomalias em NMI, contudo, geram fraqueza, anormalidades nos reflexos, fasciculações, 
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hipotonia e atrofia muscular1,3,10. Supõe-se que, no surgimento do primeiro sintoma da ELA, 

mais de 80% dos neurônios já tenham sido afetados4. Em princípio, não há acometimento das 

funções autonômicas, do sistema sensorial, do controle de esfíncteres e da movimentação 

ocular11. De modo geral, a ELA é caracterizada por fraqueza muscular progressiva, 

acompanhada por atrofia e rigidez musculares, bem como fasciculações e câimbras, levando a 

lentificação dos movimentos e diminuição da autonomia do paciente10.  

Na apresentação da doença, comumente o paciente se queixa de fraqueza focal indolor. 

Em mais de 60% dos casos, o sintoma é deflagrado em um ou mais membros (ELA espinhal), 

com padrão assimétrico e de início distal. De forma progressiva, a fraqueza se alastra para 

outras áreas, onde se pode observar atrofia, clônus hiperreflexia e espasmos, gerando alterações 

na marcha e na destreza manual57. Com o avanço da doença, há o desenvolvimento de sintomas 

respiratórios e bulbares. Em torno de 30% dos casos, os sintomas bulbares (ELA bulbar) são os 

primeiros a serem reconhecidos, como disfonia, disfagia e disartria11. Casos de ELA que 

apresentaram sintomas respiratórios no início são ainda mais raros, somando 5% dos casos 

totais. Neles, os pacientes sofrem de dispneia, ortopneia, distúrbios do sono e anorexia.3,57 

Ainda que as definições “ELA espinhal” e “ELA bulbar” sejam capazes de descrever a 

maioria dos casos documentados de acordo com o local de início dos sintomas, dentro de cada 

categoria há diferentes formas de manifestações clínicas10. Por essa razão, o termo “esclerose 

lateral amiotrófica” tem sido usado para representar de um espectro de síndromes 

neurodegenerativas3,10, sumarizadas na Tabela 8 do APÊNDICE A. A classificação é feita 

conforme o grau de acometimento do NMS versus NMI e sua localização de início dos 

sintomas10,11,14. 

Apesar de ser uma condição que afeta os neurônios motores, é documentado na literatura 

alterações cognitivas e comportamentais relacionadas à ELA. Entre as alterações cognitivas, 

tem-se a redução da memória de trabalho e na fluência, embora a memória de longo prazo e o 

domínio espacial se mantenham intactos11,58. Quanto às alterações comportamentais, se 

observou irritabilidade, ansiedade, depressão, labilidade emocional (afeto pseudobulbar, 

encontrado em 1/3 dos pacientes10), apatia, distúrbios do sono e mudanças no hábito 

alimentar11,58. Em adição, são encontrados na literatura registros de alguns casos de demência 

frontotemporal e parkinsonismo na população com ELA58. Todas essas evidências apontam 

para o fato de que a ELA não afeta exclusivamente os neurônios motores, de modo que nos 

últimos anos ela tem sido considerada uma doença neurodegenerativa multissistêmica. 
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3.6 Diagnóstico 

O diagnóstico é feito com a análise da história clínica, do exame neurológico em testes 

eletrodiagnósticos, laboratoriais e exames de imagem10,11. Atualmente não existe teste 

específico para confirmação do diagnóstico, de modo que inicialmente se faz uma extensa 

investigação para afastar outras possíveis condições antes de levantar a suspeita de 

ELA11,57,59,60. Na história clínica, deve-se avaliar sintomas como fraqueza em membros, rigidez 

muscular, disfagia, disartria e acometimentos respiratórios3,11,59. Também se deve avaliar se há 

histórico familiar de ELA ou outras doenças neurodegenerativas. No exame neurológico, 

devem aparecer sinais de acometimento do NMS e NMI nos segmentos bulbar, cervical, 

torácico ou lombossacral11,59. Outros sintomas que corroboram o diagnóstico são a perda de 

peso inexplicável e o afeto pseudobulbar11. Quanto aos testes eletrodiagnósticos, tem-se a 

eletroneuromiografia (ENMG)10 e estudo de condução nervosa (ECN)3,11 – ambas têm os 

objetivos de confirmar a disfunção do NMI e excluir outros processos patológicos61.  

Segundo o Protocolo Clínico e Diretrizes Terapêuticas da ELA (2021)4, publicado pelo 

Ministério da Saúde, 

“[...] Para o correto diagnóstico, todo o paciente com suspeita de ELA deve possuir 

os seguintes exames complementares com resultados compatíveis com essa doença:  

• ENMG de quatro membros com presença de desnervação em mais de um segmento 

e neurocondução motora e sensitiva normais (exceto quando houver uma 

polineuropatia associada); 

• Hemograma completo, ureia, creatinina, aminotransferases/transaminases (ALT/ 

TGP e AST/TGO) séricas e tempo de protrombina devem estar dentro da 

normalidade. 

Além, podem, em casos especiais e a critério do médico assistente, ser solicitados 

os respectivos exames: 

• Ressonância magnética (RM) de encéfalo e junção crânio-cervical, que não deve 

mostrar lesão estrutural que expliquem os sintomas; 

• Proteína C-reativa e eletroforese de proteínas séricas, cujo resultado deve estar 

dentro da normalidade. [...]” (BRASIL, 2021) 

 

Em adição, atualmente se utiliza os critérios revisados de El Escorial61 no diagnóstico 

(Figura 1) e classificação (Figura 2). 
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Figura 1 – Critérios revisados de El Escorial para o diagnóstico de ELA.  

 

Fonte: Adaptado de “El Escorial revisited: Revised criteria for the diagnosis of amyotrophic lateral 

sclerosis”, 2000. 

Uma vez confirmado o diagnostico, os critérios revisados de El Escorial classificam a 

ELA como em definitiva, provável, provável com suporte laboratorial, possível ou suspeita, 

conforme preconizado no PCDT de 20214. É importante ressaltar que, em qualquer um dos 

tipos, deve haver “[...] evidência de progressão da doença e ausência de sinais sensitivos (a não 

ser que faça parte de um distúrbio subjacente) [...]”. (BROOKS et al., 2000; BRASIL, 2021). 

Figura 2 – Classificação de ELA de acordo com os critérios revisados de El Escorial. 

 

ELA DEFINITIVA

• Sinais de NMS e NMI em três regiões (bulbar, cervical, torácica ou lombossacral)

ELA PROVÁVEL

• Sinais de NMS e NMI em duas regiões com algum sinal de NMS rostral aos sinais de 
NMI

ELA PROVÁVEL COM SUPORTE LABORATORIAL

• Sinais de NMS e NMS em uma região ou sinais de NMS, em uma ou mais regiões,

• Associados à evidência de desnervação aguda na eletroneuromiografia (ENMG) em 
dois ou mais segmentos.

ELA SUSPEITA

• Sinais de NMI em uma ou mais regiões e/ou

• Sinais de NMS em uma ou mais regiões
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Fonte: Elaborado pela autora com base em “Protocolo clínico e diretrizes terapêuticas da esclerose 

lateral amiotrófica”, 2021 e “El Escorial revisited: Revised criteria for the diagnosis of amyotrophic 

lateral sclerosis”, 2000. 

3.7 Fisiopatologia 

Embora existam diferentes teorias acerca dos mecanismos fisiopatológicos, as bases 

moleculares por trás do desenvolvimento da ELA ainda não é completamente conhecido. Um 

dos motivos é devido a ELA ser uma doença de complexas interações entre genes62, idade e 

fatores ambientais (também conhecido como “expossoma”)11. Outro motivo está associado ao 

fato de a patogênese dessa entidade envolver múltiplas vias moleculares que resultam em: 

agregação e acúmulo de proteínas ubiquitinadas nos neurônios motores62, com progressivo 

encolhimento de axônios10, levando a morte neuronal. Assim, há perda de conexão 

neuromuscular, associada a extensa proliferação de astrócitos1,63 e micróglia10 devido a um 

processo sustentado de neuroinflamação na medula espinal62. 

Atualmente, é sabido que a patogênese está relacionada com a presença de genes de 

risco e/ou suas mutações, que provocam distúrbios do metabolismo do RNA, alterações na 

proteostase celular, defeitos no citoesqueleto, além de disfunção mitocondrial e estresse 

oxidativo62. Há também ação do sistema imune – que deflagra uma reação inflamatória 

fisiológica, a princípio, mas que se mantém autossustentada, degenerando os tratos 

corticoespinais e/ou bulbocorticais e aumentando a quantidade de cicatrizes fibróticas nas 

colunas laterais da medula espinal10.  

Em adição, se postula que exista um estado de hipermetabolismo e excitotoxicidade, o 

que também colaboraria com a rigidez muscular1,11. Por fim, a hipótese gene-tempo-ambiente 

da doença sugere que a suscetibilidade genética, danos celulares relacionados com a idade e 

danos relacionados à exposição ambiental se combinam para desencadear a doença, de modo 

que nenhum deles é responsável unicamente pela deflagração da ELA, o que a torna uma 

entidade multifatorial11. 

3.8 Prognóstico 

A expectativa de vida em indivíduos com ELA após o diagnóstico é extremamente 

variável, dependendo de fatores como idade no início dos sintomas, genética, fenótipo clínico, 

período pré-clínico. velocidade de declínio funcional, entre outros62. O prognóstico está 

intimamente relacionado com a progressão da doença e no estágio no qual ela se encontra. Uma 

das formas mais comuns de se avaliar a progressão é através da ALSFRS-R (ANEXO D)11. Em 
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virtude da sua apresentação clínica ser focal e progredir para outras regiões do corpo, o 

estadiamento também pode ser feito conforme quantas regiões corporais são afetadas4,10,11 e 

essa é a base do sistema de estadiamento King’s College4 (Figura 3). 

Figura 3 – Sistema King's College de estadiamento de ELA. 

Fonte: Elaborado pela autora com base em “Protocolo clínico e diretrizes terapêuticas da esclerose 

lateral amiotrófica”, 2021. 

Esse sistema também é útil para avaliar a progressão da doença, uma vez que há dados 

disponíveis sobre a faixa temporal de cada um dos estádios (Tabela 1). 

Tabela 1 – Faixa temporal de prognóstico baseado no Sistema King's College. 

 
Estágio 

1 

Estágio 

2 

Estágio 

3 

Estágio 

4A 

Estágio 

4B 

Tempo desde o início dos 

sintomas* 
13,5 17,7 23,3 27,7 30,3 

Sobrevivência média*      

ELA espinhal 19 19 13 9 3 

ELA bulbar 59 28 13 6 8 

* Em meses. 

Fonte: Elaborado pela autora com base em “Amyotrophic lateral sclerosis”, 2022. 

3.9 Tratamento 

A ELA é uma doença progressiva, debilitante, fatal e ainda incurável. Por isso, o 

tratamento é feito com o uso de medicamentos que retardem o curso da doença em conjunto 

com terapias que aumentem a qualidade de vida da população em questão4,62. Quanto ao 

tratamento específico, duas medicações são relatadas na literatura: riluzol64,65 e o edaravone10,66, 

embora apenas o primeiro tenha evidências de melhora na sobrevida do paciente, tanto em 

ensaios clínicos como em análises pós comercialização11,67.  
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No Brasil, o riluzol é o medicamento registrado pela Anvisa até o momento29, além de 

ser o único preconizado no Protocolo clínico e diretrizes terapêuticas do Ministério da Saúde4. 

Conforme abordado por Masrori e van Damme (2020)10, o consumo de 50 mg de riluzol duas 

vezes ao dia “[...] apresenta efeitos antiglutamatérgicos e prolonga a sobrevivência do paciente 

numa média de 3 a 6 meses. Os efeitos colaterais mais comuns incluem náusea, diarreia, fadiga, 

tonturas e problemas hepáticos. [...]”. Nesse contexto, a principal forma de tratamento para 

pessoas com ELA é a ação multidisciplinar no controle dos sintomas, com a otimização de 

tratamentos farmacológicos e não farmacológicos10.  

3.10 Qualidade de vida em indivíduos com ELA 

De acordo com a Organização Mundial de Saúde (OMS)68, qualidade de vida é definida 

como a percepção que o indivíduo tem sobre sua vida e o contexto no qual está inserido. Tem 

profunda associação com suas expectativas, padrões, objetivos e preocupações relacionadas 

com condições físicas e psicológicas, relações e crenças pessoais, além de nível de 

independência. Assim, a qualidade de vida é “[...] uma avaliação subjetiva, que está inserida 

em um contexto cultural, social e ambiental.” (WHOQOL, 2012) 

Conforme retratam Hardiman et al62 a qualidade de vida em pacientes com ELA pode 

ser avaliada sob 2 aspectos: a Qualidade de vida relacionada a saúde (QVRS) e a Qualidade de 

vida geral (QoL). O primeiro deles é referido como a percepção que o indivíduo tem sobre sua 

qualidade de vida em função de sua condição física e bem-estar mental. O segundo está 

associado a um sentido mais amplo, que engloba, fatores médicos e não médicos (família, 

ocupação, amigos, segurança financeira, espiritualidade e preocupações existenciais). Foram 

identificados vários fatores que afetam de forma positiva ou negativa essas estâncias em 

pacientes com ELA e foram sumarizados na figura abaixo: 
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Figura 4 – Fatores que afetam a qualidade de vida geral e relacionada à saúde em 

pacientes com ELA. 

Fonte: Elaborada pela autora com base em “Amyotrophic lateral sclerosis”, 2017 e “Quality of life and 

functional independence in amyotrophic lateral sclerosis: A systematic review”, 2020. 

Conforme explicitado, a ELA é uma entidade que cursa com progressiva incapacidade 

em diferentes domínios que perpassam toda a vida do indivíduo. A doença tem um impacto 

negativo na vida dos indivíduos, pois afeta a sua comunicação, mobilidade, alimentação, 

respiração e saúde emocional. Embora tenha aumentado o interesse para se estudar a qualidade 

de vida na ELA, ainda não é cristalino o papel que ela tem no curso da doença, quais fatores 

interferem e qual percepção os pacientes têm sobre o assunto38,69. Além disso, ainda há poucos 

estudos científicos que abordam a avaliação a qualidade de vida e a funcionalidade de pacientes 

com ELA69. Reconhecer os fatores modificadores da qualidade de vida em pacientes com ELA 

é de suma importância pois é o primeiro passo para o desenvolvimento de estratégias e 

dispositivos que possam reduzir a perda de autonomia e o sofrimento ao paciente e familiares, 

causados pela doença60. Em termos de saúde coletiva, é imprescindível para o desenvolvimento 

de novas tecnologias, bem como sua implementação no SUS29,70,71. 

Entre os fatores apontados como modificadores da qualidade de vida geral e relacionada 

à saúde em pacientes com ELA, alguns merecem destaque, devido ao crescente volume de 
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estudos que tentam entendê-los: a gastrostomia, a ventilação não invasiva (NIV), o uso de 

dispositivos e o papel da equipe multidisciplinar. 

3.10.1 Gastrostomia 

A disfagia tem alta prevalência na ELA, independente do fenótipo clínico da doença. É 

um dos primeiros sintomas a serem relatados em pacientes com ELA bulbar e se torna presente 

na progressão da doença em outros tipos, como a ELA espinhal. É derivada da atrofia da língua, 

bem como da disfunção do diafragma, do palato mole e da laringe, resultantes de lesões nos 

nervos cranianos IX, X e XII. Suas complicações envolvem perda ponderal e a desidratação, 

ambas relacionadas a um pior prognóstico 4,72. 

Assim, com a progressão da doença, a via oral se torna inviável para manter um estado 

nutricional adequado ao paciente, de modo que uma via alternativa se torna necessária. Diante 

desse quadro, a gastrostomia endoscópica cutânea é uma alternativa que tem sido estudada e 

vem ganhando relevância no manejo da ELA, especialmente por ser mais bem tolerada do que 

a sonda nasogástrica72. 

Atualmente a principal técnica utilizada é a gastrostomia endoscópica percutânea 

(GEP), devido a sua maior segurança4. Entre as indicações para o uso de gastrostomia, a 

principal delas é uma disfagia severa associada a uma perda ponderal acima de 10% do peso 

corporal do paciente73. A literatura mostra que a GEP promove manutenção do índice de massa 

corporal (IMC), prevenção de desidratação e uma via segura para a administração de 

medicamentos39,74,75. Contudo, ainda não há evidências de como essa intervenção afeta a 

qualidade de vida do paciente76. O sucesso desta ferramenta, em termos de melhor prognóstico, 

depende de fatores como estado nutricional do paciente, idade e fenótipo clínico da ELA73,77.  

 

3.10.2 Ventilação não-invasiva (NIV) 

A insuficiência respiratória é um dos principais sintomas desenvolvidos pela população 

acometida por ELA e deriva da fraqueza dos músculos intercostais e do diafragma, bem como 

a insuficiência da glote, levando a dispneia e tosse fraca. Assim, os pacientes desenvolvem 

hipoventilação noturna, o que resulta nos quadros de ortopneia, cefaleia matinal, sonolência 

diurna e fadiga 74,78. Também é uma das principais causas de morte nesta população78., o que 

torna essencial o uso de medidas para contorná-la ao máximo. 

A ventilação não-invasiva é uma importante ferramenta no manejo da insuficiência 

respiratória experimentada por pacientes com ELA, entretanto não há um consenso do melhor 

momento de iniciá-la79. Há evidências de que o uso de aparelhos como o BiPAP (BI-level 
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Positive Airway Pressure) aumenta de forma significativa a sobrevida e o tempo de 

sobrevivência. Além disso, promove melhora na qualidade de sono, o que impacta diretamente 

na sonolência diurna, na cefaleia matinal, além de prover maior vitalidade e concentração74,80. 

Também é capaz postergar a indicação de traqueostomia e reduzir a ocorrência de 

hospitalizações78,81. Cabe lembrar que esses efeitos dependem diretamente do fenótipo clínico 

da doença81,82. No Brasil, desde 2008 o SUS fornece equipamentos de ventilação não invasiva, 

de acordo com o Programa de Assistência Ventilatória Não Invasiva para Portadores de 

Doenças Neuromusculares, instituído pela Lei Federal 1.370, de 3 de julho de 200829. 

 

3.10.3 Equipe multidisciplinar 

O atendimento multidisciplinar é o fator importante para a qualidade de vida de 

pacientes com ELA82,83. Um estudo feito por Moura et al70 relatou que a adoção de equipe 

multidisciplinar no atendimento em um Centro de Referência de Doenças neuromusculares no 

Distrito Federal gerou uma redução de 75% no tempo e frequência de internação, além de 

reduzir de 80 a 90% o valor de reembolso da internação. 

Através do esforço conjunto de médicos (em especial neurologistas e pneumologistas), 

psicólogos, nutricionistas, fonoaudiólogos, terapeutas ocupacionais, enfermeiros e 

fisioterapeutas10,59, é possível melhorar a qualidade de vida4,10, aumentar a sobrevida10,71 dos 

pacientes, além de reduzir o número de internações hospitalares84,85. As terapias de suporte são 

realizadas para o manejo de sintomas como sialorreia, labilidade emocional, distúrbios do sono, 

secreções brônquicas, disartria, dispneia, insuficiência respiratória, fadiga, dor, espasticidade, 

entre outros4,59,62. Conforme preconizado no PCDT da ELA (2021)4, as ações da equipe 

multidisciplinar envolvem principalmente o suporte ventilatório, nutricional, fisioterapia 

motora e o suporte de comunicação. O principal objetivo dessas ações são prolongar a vida do 

paciente, controlar os seus sintomas e prover a melhor qualidade de vida possível83–85. 

3.10.4 Visão geral 

De modo geral, pessoas com ELA referem boa qualidade de vida geral e essa percepção 

se mantém mesmo com o avanço da doença83. Postula-se que isso tenha a ver com o chamado 

“paradoxo da felicidade” e a neuroplasticidade – mecanismo pelo qual o indivíduo modifica a 

importância de determinados fatores considerados significativos para a sua qualidade de vida. 

Na literatura, é observado por meio da maior valorização da socialização ou espiritualidade e 

menor foco na importância de atividades físicas38. Contudo, também se observa que os 
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pacientes apresentam, em média, pior qualidade de saúde mental, quando comparado com 

indivíduos saudáveis14. Também é documentado a importância do momento do diagnóstico (e 

como ele é comunicado) como fator modificador da postura do paciente e familiares frente ao 

avanço da doença e, consequentemente, em sua qualidade de vida62,69. 

3.11 Epidemiologia 

A ELA é uma condição fruto de uma complexa relação entre idade, sexo, genética e 

fatores ambientais8,10,11. Por esse motivo, é uma doença que está espalhada por todo o globo, 

mas que apresenta variações dos indicadores epidemiológicos de acordo com a região e com a 

metodologia empregada pelos estudos8. A média da incidência global é de 1,68/100.000 pessoas 

por ano5,11 com a variações de 0,6 até 3,811,55,86. A prevalência por 100.000 pessoas varia entre 

4,1 a 8,417. Em todos os continentes, é verificada uma maior incidência na etnia 

caucasiana11,17,55,87,88, bem como em populações com maior homogeneidade ancestral (quando 

comparada àquelas miscigenadas)62. Em todos os continentes, é verificada uma maior 

incidência na etnia caucasiana11,17,55,87,88, bem como em populações com maior homogeneidade 

ancestral (quando comparada àquelas miscigenadas)62.  

A média de idade de início da apresentação da ELA varia entre 51 e 66 anos55, mas a 

sua incidência é maior entre 60 e 79 anos11 e decai depois dos 80 anos6,55. Apenas 5% dos casos 

são de ELA juvenil – termo cunhado para os casos de início anterior aos 30 anos. Desse modo, 

a idade é o fator preditivo mais importante para a ocorrência da doença4 e espera-se que a 

incidência aumente com os anos devido ao envelhecimento da população11. Atualmente se 

acredita que 13 novos casos sejam diagnosticados por dia, o que resulta em aproximadamente 

5000 novos casos da doença por ano 11.  

Nesse contexto, homens apresentam maior incidência do que as mulheres, numa razão 

H/M de aproximadamente 1,53,11,55,57. Algumas teorias sugerem que essa diferença seja devida 

a alguma proteção de natureza hormonal em mulheres6,15, além da maior probabilidade dos 

homens de serem expostos a fatores de risco3 – como atividade física excessiva, por exemplo. 

Quanto ao prognóstico, em geral os pacientes têm uma sobrevida de 2 a 5 anos, embora 10% 

consigam viver mais de 10 anos55. A insuficiência respiratória é a causa mais frequente de 

óbito2,10,14,89, associada à disfagia por broncoaspiração90.  

No Brasil, a apresentação clínica é semelhante àquela encontrada na Europa/América 

do Norte29, embora os brasileiros iniciem os sintomas com 52 anos89, em contraste com 64 anos 

encontrados na população europeia/norte-americana88. A distribuição geográfica também é 
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semelhante, com maior concentração de casos em áreas densamente povoadas e na população 

caucasiana. Contudo, há casos em todas as regiões, inclusive àquelas de maior concentração de 

pessoas pardas e pretas, a exemplo das regiões Nordeste, Norte e Centro-Oeste, confirme 

abordado no trabalho de Moura et al 24. Atualmente se sabe que no Brasil a incidência de ELA 

é de 20,3/100.000 habitantes 17, embora sejam necessários mais estudos para comprovar este 

dado. Cabe ressaltar que há fortes indícios na literatura nacional de que há um quadro 

importante de subdiagnósticos no Brasil, devido à falta de preparo dos profissionais de saúde, 

além da falta de conhecimento da população em geral. 
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4. MATERIAL E MÉTODOS 

4.1 Desenho de pesquisa 

Trata-se de um estudo observacional transversal, baseado em coleta de dados primários 

no Centro de Doenças Neuromusculares da Bahiana Saúde. É um recorte do projeto “Rede 

Nacional de Doenças Raras (RARAS)”.  

4.2 Local e período do estudo 

A Bahiana Saúde é um estabelecimento de atendimentos de média complexidade 

pertencente a Escola Bahiana de Medicina e Saúde Pública (EBMSP), localizada em Salvador 

– Bahia. Atende, em média, 12 mil pessoas por mês – todos usuários do SUS.  

Fundado em 1980 e localizado na Avenida Dom João VI em Brotas, este centro realiza 

atendimentos ambulatoriais em diferentes especialidades e funciona como um campo de prática 

para os alunos da instituição. Os serviços prestados à população são consultas médicas, 

vacinação, bem como exames laboratoriais e complementares. Devido aos serviços prestados, 

conta com uma estrutura compatível, composta por salas climatizadas, materiais e 

equipamentos hospitalares e um sistema informatizado de prontuários. Também dispõe de 

acessibilidade por meio de rampas e cadeiras de rodas para pessoas com dificuldade de 

locomoção. 

A população avaliada no presente estudo é uma parcela dos pacientes atendidos no 

Ambulatório de Doenças Neuromusculares, composta por uma equipe multidisciplinar de 

profissionais – médicos, fonoaudiólogo, enfermeiros, nutricionista e fisioterapeutas (motor e 

respiratório) e psicólogos. Os pacientes são oriundos de diferentes Distritos Sanitários de 

Salvador, bem como de outros municípios. O estudo foi realizado com dados primários de 

pacientes atendidos no centro mencionado no período de 01 de fevereiro de 2022 a 31 de 

novembro de 2022. 

4.3 População 

Pacientes diagnosticados com ELA definitiva em acompanhamento ativo na Bahiana 

Saúde entre fevereiro de 2022 a novembro de 2022. Define-se acompanhamento ativo como 

pelo menos uma visita ao centro – devido a consulta ou outro tipo de atendimento – nos últimos 

12 meses. A seleção foi por conveniência, sem realização de cálculo amostral, pelo motivo 

desta pesquisa ser com indivíduos com doenças raras. 
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4.3.1 Critérios de inclusão 

Pacientes com ELA diagnosticados de acordo com os critérios de El Escorial. 

4.3.2 Critérios de exclusão 

Pacientes com diagnósticos de ELA provável, ELA provável com suporte laboratorial, 

ELA possível e ELA suspeita. 

4.4 Instrumentos de pesquisa 

Também foi perguntado aos pacientes elegíveis informações como sexo, idade, raça – 

conforme orientações do IBGE) – e cidade de residência. O dado de estágio da doença 

(conforme o sistema de classificação do King’s College) foi obtido através de seu registro no 

sistema eletrônico de prontuários da Bahiana Saúde. Para coletar dados sobre o perfil clínico e 

qualidade de vida, foram aplicados questionários ao participante, a saber: 

• Questionário de características clínicas (ANEXO D); 

• Questionário ALSFRS-R (ANEXO E). 

• Questionário Euroqol-5D ou EQ-5D (ANEXO F); 

• Questionário EQ-VAS (ANEXO G); 

• Questionário WPAIGH (ANEXO H); 

O questionário de características clínicas (ANEXO D) foi construído de modo a coletar 

informações sobre onde iniciaram as primeiras manifestações da doença, quando iniciaram os 

sintomas, quando se teve a suspeita diagnóstica e quando o diagnóstico foi confirmado. 

Também são avaliados se há uso de suporte ventilatório (e com qual frequência) e de aparelhos 

e dispositivos utilizados para melhorar a qualidade de vida, além da via de alimentação. Por 

fim, se avalia se há condições associadas e acompanhamento com equipe multidisciplinar. 

O questionário ALSFRS-R (ANEXO E) é o principal instrumento utilizado para 

mensurar o grau de funcionalidade de pacientes com ELA69. Adaptado e validado para a língua 

portuguesa, é constituído de 12 itens, cada um deles com um escore que varia entre 0 e 4. Os 

itens estão relacionados a tarefas motoras finas, tarefas motoras grossas, além de funções 

respiratória e bulbar: 

• Tarefas motoras finas – caligrafia, cortar alimentos e manusear utensílios (com ou sem 

gastrostomia), vestir e higiene; 



28 
 

• Tarefas motoras grossas – caminhar, subir escadas, virar na cama e ajustar a roupa de 

cama; 

• Função respiratória – dispneia, ortopneia e insuficiência respiratória; 

• Função bulbar – fala, salivação e deglutição. 

O escore total do questionário é intitulado de escore de funcionalidade e varia de 0 a 

48 pontos, referentes a “funcionalidade normal” a “séria incapacidade”, respectivamente. É um 

questionário útil para avaliar alterações da funcionalidade de pacientes com ELA com o avanço 

da doença, pois apresenta concordância com medidas objetivas de função pulmonar e força 

muscular. Os pontos de corte para que o paciente seja considerado com comprometimento 

“leve”, “moderado” ou “grave” são de 32-48, 16-31 e 0-15, respectivamente. 

O Euroqol-5D ou EQ-5D é um conjunto de instrumentos utilizados para valorar a 

qualidade de vida de pacientes acometidos por diferentes doenças. É composto pelo 

questionário EQ-5D (ANEXO F) e a escala EQ-VAS (ANEXO G). O primeiro é um 

questionário de múltipla escolha que descreve a qualidade de vida de pacientes em 5 dimensões 

– mobilidade, autocuidados, atividades cotidianas, dor/desconforto e ansiedade/depressão – em 

um escore, intitulado de valor de utilidade37. O sistema EQ-5D possui diferentes tipos e o 

utilizado neste trabalho será o EQ-5D-3L, no qual cada uma das dimensões citadas são 

graduadas em 3 níveis (vide ANEXO F). A resposta do paciente a cada um desses níveis gerará 

um código de estado de saúde. Caso um paciente não apresente qualquer problema nos 

domínios citados, o seu código será 11111, assim como um paciente com problemas graves terá 

resultado 33333. Considerando o exposto, os códigos de estados de saúde podem variar desde 

11111 até 33333, em um total de 243 combinações possíveis. O cálculo do valor de utilidade é 

feito através da associação do sistema EQ-5D e de um conjunto de valores, intitulado tarifa – 

esse último específico para cada país. Ao realizar esse ajuste, se obtém o valor de utilidade, 

escore que varia desde 0 e 1 – valores correspondentes ao pior estado de saúde possível e à 

saúde perfeita, respectivamente. Contudo, é possível que haja valores negativos, 

correspondentes a um estado de saúde pior que a morte91. 

O questionário EQ-VAS (ANEXO G) consiste em uma escala analógica visual em que 

a qualidade de vida relacionada à saúde é associada a escores que variam de 0 a 100. Nele, o 

paciente é convidado a dar uma nota para a sua saúde, sendo 0 correspondente a “pior saúde 

que se possa imaginar” e 100 a “melhor saúde que se possa imaginar”. 
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O instrumento WPAI-GH (ANEXO H) avalia os impactos de doenças na produtividade, 

considerando os últimos 7 dias. É um questionário composto por 6 questões, no qual a primeira 

pergunta é se o participante atualmente se encontra empregado. Em resposta positiva, o paciente 

responde as segunda, terceira, quarta e quinta perguntas. Estas avaliam a estimativa de 

absenteísmo – período de ausência do paciente no trabalho – no período citado, além da perda 

de produtividade. A última questão avalia o quanto dos problemas de saúde afetaram as 

atividades diárias do paciente. O resultado do questionário é intitulado escore de 

produtividade, podendo variar de 0 (a doença não teve nenhum efeito no trabalho) a 10 (a 

doença impediu que a pessoa trabalhasse). Assim, quanto maior for o seu valor, maior será a 

influência da condição de saúde sobre a produtividade. 

4.5 Variáveis coletadas 

Segue abaixo as variáveis coletadas e sua descrição estatística. 

4.5.1 Perfil geral 

• Sexo – qualitativa discreta, descrita como “masculino” ou “feminino”; 

• Idade – quantitativa ordinal, descrita em anos; 

• Raça – qualitativa discreta, descrita conforme orientações do IBGE (branca, parda, 

preta, amarela ou indígena); 

• Cidade de residência – qualitativa discreta; 

4.5.2 Perfil clínico 

• Estágio da doença – qualitativa ordinal, descrita de acordo com os critérios do Sistema 

King’s College 

• Localização dos primeiros sinais – qualitativa discreta; 

• Idade de início dos sintomas – quantitativa ordinal, descrita em anos; 

• Via de alimentação – qualitativa discreta; 

• Sintomas associados – qualitativa discreta; 

• Suporte ventilatório – qualitativa discreta; 

• Escore de funcionalidade (ALSFRS-R) – quantitativa ordinal. 
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4.5.3 Perfil de qualidade de vida 

• Uso de aparelhos/dispositivos – qualitativa discreta. 

• Valor de utilidade (EQ-5D) – quantitativa ordinal; 

• Escala visual (EQ-VAS) – qualitativa ordinal; 

• Escore de produtividade (WPAI-GH) – quantitativa ordinal; 

• Acompanhamento multidisciplinar – qualitativa discreta. 

4.6 Procedimento de coleta de dados 

O Ambulatório de Doenças Neuromusculares da Bahiana Saúde atende seus pacientes 

às sextas-feiras, no período de 7h30 a 13h. Nela, os pacientes com doença neuromuscular 

passam por vários atendimentos com diferentes profissionais de saúde – médico(a), 

enfermeiro(a), nutricionista, fisioterapeuta (motor e respiratório), psicólogo e 

fonoaudiólogo(a). A cada semana, foram selecionados os indivíduos diagnosticados com ELA 

definitiva em acompanhamento ativo e que terão consulta. Enquanto aguardavam ser atendidos, 

foi apresentado o projeto “Rede Nacional de Doenças Raras” e feito o convite para participar 

do estudo. Nos casos de aceite, o Termo de Consentimento Livre e Esclarecido (TCLE) 

(ANEXOS B e C) foi assinado pelo paciente ou seu responsável legal/cuidador (caso o paciente 

seja criança/adolescente/adulto incapaz). A inclusão do paciente no estudo apenas foi realizada 

mediante a assinatura do TCLE. 

A coleta de dados foi feita por meio de uma entrevista estruturada, com duração média 

de 30 minutos, de formato presencial ou telepresencial (de acordo com a disponibilidade do 

paciente/cuidador). No primeiro formato, a entrevista foi realizada nos intervalos das consultas 

ou após o término das consultas agendadas para o paciente no dia. No segundo formato, o 

pesquisador entrou em contato por meio de mensagem de texto ou ligação telefônica para 

marcar o melhor dia e horário para o paciente/cuidador. No dia acordado ou no dia da consulta, 

a entrevista foi feita com o participante, caso ele consiga se comunicar verbalmente – mesmo 

que o termo seja assinado por seu responsável legal/cuidador. Nos casos em que o participante 

estava impossibilitado de se comunicar verbalmente, o responsável legal/cuidador respondeu 

aos itens conforme a realidade do participante. 

Os formulários e questionários presentes na entrevista estavam cadastrados na 

plataforma online TPValue® (Think Patient Value, São Paulo, Brasil) e foram fornecidos pelo 
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projeto guarda-chuva (RARAS). É importante ressaltar que essa plataforma permitiu a coleta e 

o acesso aos dados apenas mediante o login e senha de pessoas autorizadas, de modo que o 

anonimato dos participantes foi garantido durante o processo. 

A coleta de dados do prontuário foi realizada nos computadores da clínica Bahiana 

Saúde, que operam no sistema operacional Windows® 10 (Microsoft, Washington, EUA). Os 

prontuários se encontram registrados no software Pixeon Smart® v.22.5 na categoria 

Clínica/Ambulatório (Pixeon, Florianópolis, Brasil). As entrevistas foram realizadas em 

computadores operantes no sistema operacional Windows® 10 e o acesso a plataforma 

TPValue® foi feito por meio do navegador Google Chrome® (Google, Califórnia, EUA). A 

maioria das entrevistas foi realizada de forma telepresencial por meio de aparelhos telefônicos 

com sistemas operacionais Android® (consórcio Open Handset alliance) ou IOS® (Apple, 

California, EUA). Não houve qualquer tipo de identificação dos pacientes com os dados 

coletados, de modo a garantir o sigilo dos participantes. 

4.7 Plano de análise estatística 

Devido ao seu caráter descritivo, este projeto não realizou teste de hipóteses e os dados 

de todos os participantes serão sumarizados em um Banco de dados, formatado no software 

Excel® (Microsoft, California, EUA), componente do pacote Microsoft 365. A análise 

estatística foi realizada no software IBM SPSS® Statistics versão 14 em um computador com 

sistema operacional Windows® 11 (Microsoft, Califórnia, EUA). 

As variáveis qualitativas (sexo, raça, cidade de residência, estágio da doença, menor 

grau de parentesco, localização dos primeiros sinais, via de administração, consistência da dieta 

oral, condição associada e medicamento específico) foram retratadas na forma de valor absoluto 

ou relativo, por meio da frequência de observação. 

As variáveis quantitativas (idade, valor de utilidade, escore de produtividade e escore 

de funcionalidade) passaram inicialmente pelo teste de Kolmogorov-Smirnov, a fim de verificar 

se a distribuição é paramétrica/normal. As variáveis com distribuição normal foram 

apresentadas como média e desvio padrão, enquanto as não-paramétricas foram apresentadas 

como mediana e intervalo interquantil. A saber, foi considerada uma distribuição normal aquela 

em que as variâncias são homogêneas, os erros são independentes e a frequência dos erros 

amostrais, de modo que a distribuição tenha um formato próximo a uma curva de Gauss. 
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Os Resultados foram apresentados por meio de Gráficos, Tabelas e Quadros 

desenvolvidos por meio do software Excel® (Microsoft, California, EUA). 

4.8 Aspectos éticos 

O projeto RARAS, fonte deste trabalho, foi submetido à avaliação do Comitê de Ética 

em Pesquisa (CEP) da Escola Bahiana de Medicina e Saúde Pública (EBMSP), de acordo com 

a Resolução 466/12 do Conselho Nacional de Saúde (CNS). No CAAE, possui o código 

33970820.0.3042.5544 e foi aprovado em 19 de outubro de 2020. 

Ainda em concordância com a Resolução 466/12 do CNS, essa pesquisa preza pelo 

respeito ao participante em toda a sua autonomia e dignidade e reconhece sua vulnerabilidade. 

A participação apenas foi realizada por meio da manifestação expressa, livre e esclarecida do 

paciente, através da assinatura do TCLE. Tal documento foi disponibilizado ao participante 

logo após o convite feito pelo pesquisador e antes de sua inclusão em caso de aceite. O convite 

foi realizado em linguagem clara e acessível, conforme a faixa etária, condição socioeconômica 

e cultura dos potenciais participantes abordados. Também foi concedido tempo para que o 

convidado possa acionar a família, caso necessário, e para a leitura do termo. É importante 

ressaltar que o participante pode retirar o aceite a qualquer momento da pesquisa e isso não 

acarreta em nenhuma penalização ou mudança no seu atendimento na Bahiana Saúde. 

A marcação do dia e horário para a entrevista foi feita considerando a autonomia do 

participante. Uma vez realizada a entrevista, os dados foram inicialmente armazenados na 

plataforma TPValue®, que contém mecanismos de segurança de informação e de backup. Após 

isso, as informações foram registradas um banco de dados local, na qual apenas a equipe 

envolvida na pesquisa, bem como a pesquisadora assistente Marie Lídio dos Santos Galvão 

Ribeiro e suas orientadoras Marcela Câmara Machado Costa e Marilaine Matos Menezes 

tiveram acesso. Os dados ficarão armazenados por 5 anos e depois serão descartados. 

4.9 Riscos 

A pesquisa oferece riscos mínimos relacionado ao possível constrangimento ao 

responder perguntas que expõem o seu estado de saúde, sendo uma questão delicada. Por isso, 

foi relembrado ao paciente de que sua privacidade e identidade estão assegurados em todas as 

fases da pesquisa, bem como após ela. O risco de vazamento das informações coletadas é 

mínimo, uma vez que apenas pessoas autorizadas tem acesso à plataforma TPValue® e ao 

banco de dados local. 
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4.10 Benefícios 

A atual pesquisa teve o objetivo de entender e compartilhar os aspectos clínicos e de 

qualidade de vida de indivíduos com ELA atendidos por um serviço de referência em Salvador, 

Bahia. Os dados coletados serão importantes para compreender como otimizar o processo de 

cuidado recebido pelos participantes, de modo que haja melhor direcionamento dos recursos 

financeiros do SUS para essa população. Assim, os benefícios estão relacionados ao maior 

entendimento, melhor administração financeira, bem como na melhoria da atenção em saúde 

voltada à pessoas com ELA na Bahia. 
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5. RESULTADOS 

5.1 Perfil sociodemográfico 

Durante o período de fevereiro de 2022 a novembro de 2022, 34 indivíduos com ELA 

em acompanhamento ativo no Ambulatório de Doenças Neuromusculares foram convidados 

para o projeto Rede Nacional de Doenças Raras (RARAS). Destes, 28 aceitaram participar e 

assinaram o TCLE – nenhum desses pacientes foram excluídos pelos critérios de elegibilidade. 

Da população avaliada, 11 pacientes (39,29%) apresentaram afonia, devido ao avanço da 

doença, de modo que, nesses casos, o cuidador respondeu às perguntas realizadas.  

A população do estudo (n=28) apresenta idade média (DP) de 56,9 anos (±11,7), com 

idade mínima de 35 anos e idade máxima de 80 anos. Há um predomínio de pacientes do sexo 

masculino (64,29%) e cor/raça parda (64,29%). A razão entre os sexos foi de 1,8:1 

(Homem/Mulher). Ademais, foram documentadas 14 cidades diferentes de residência, sendo 

Salvador a principal, na qual 46,43% dos pacientes residem (Tabela 2). 

Tabela 2 – Perfil sociodemográfico de pacientes com ELA (n=28) atendidos no Ambulatório 

de Doenças Neuromusculares em Salvador – Bahia no ano de 2022. 

Variável analisada N % 

Sexo   

Masculino 18 64,29 

Feminino 10 35,71 

Raça   

Parda 18 64,29 

Preta 7 25,00 

Branca 2 7,14 

Não declarada 1 3,57 

Cidade de residência   

Salvador 13 46,43 

Simões Filho 2 7,14 

Jacobina 2 7,14 

Outras 11 35,71 

NOTA: As 11 cidades indicadas como “Outras” são: Feira de Santana, Teofilândia, Alagoinhas, 

Anguera, Canavieiras, Conceição da Feira, Boa Vista do Tupim, Cipó, Camaçari e Santo Amaro. 
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Fonte: Elaborado pelos pesquisadores. 

5.2 Perfil clínico 

A população apresentou a idade média de início de sintomas (DP) de 52,8 anos (±11,5). 

A parcela mais expressiva (32,1%) apresentou sintomas entre os 50 e 59 anos, seguida das 

faixas etárias de 40-49 anos (28,6%) e 60-69 anos (21,4%) (Tabela 3). 

Tabela 3 – Faixa etária de pacientes com ELA (n=28) atendidos no Ambulatório de Doenças 

Neuromusculares em Salvador – Bahia no ano de 2022. 

Faixa etária N % 

20-29 anos 1 3,6% 

30-39 anos 2 7,1% 

40-49 anos 8 28,6% 

50-59 anos 9 32,1% 

60-69 anos 6 21,4% 

70-79 anos 2 7,1% 

Fonte: Elaborado pelos pesquisadores. 

Quanto a forma de apresentação inicial da doença, a ELA (de início) espinhal/ELA 

clássica é prevalente em 78,57% dos pacientes, uma vez que 22 participantes referiram sintomas 

iniciais nos membros apendiculares. Dos que apresentaram fenótipo espinhal, 60,71% referiram 

sintomas no membro superior, com destaque para o membro superior esquerdo, apontado por 

32,14% da população total (Tabela 3).  

Tabela 3 – Localização dos primeiros sintomas de pacientes com ELA (n=28) atendidos no 

Ambulatório de Doenças Neuromusculares em Salvador – Bahia no ano de 2022. 

Variável analisada N % 

ELA Espinhal 22 78,57 

Membro superior 17 60,71 

Direito 3 10,71 

Esquerdo 9 32,14 

Ambos 5 17,86 

Membro inferior 10 35,71 

Direito  4 14,29 

Esquerdo 1 3,57 

Ambos 5 17,86 

ELA Bulbar 6 21,43 

Fonte: Elaborado pelos pesquisadores. 
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Quanto ao estadiamento da população, o que se percebe é que a maioria dos pacientes 

apresenta pelo menos 2 regiões afetadas, de modo que 57,14% dos pacientes se encontram no 

estágio 4 e 28,57% estão no estágio 3 da doença. Dos pacientes com estágio 4, 62,5% estão no 

estágio 4b, no qual há necessidade de ventilação não-invasiva (Tabela 4). 

Tabela 4 – Estadiamento de pacientes com ELA (n=28) atendidos no Ambulatório de Doenças 

Neuromusculares em Salvador – Bahia no ano de 2022. 

Estágio de ELA N % 

Estágio 1 1 3,57 

Estágio 2 3 10,71 

Estágio 3 8 28,57 

Estágio 4 16 57,14 

Estágio 4a 6 21,43 

Estágio 4b 10 35,71 

Fonte: Elaborado pelos pesquisadores. 

Quanto à via de alimentação, 75% a consomem por via oral. A parcela mais expressiva 

de pacientes (57,14%) faz uso de equipamentos que os auxiliem na ventilação, com destaque 

para a ventilação não invasiva (BiPAP), utilizada por 35,71% da população (Tabela 5).  

Tabela 5 – Via de alimentação e ventilação de pacientes com ELA (n=28) atendidos no 

Ambulatório de Doenças Neuromusculares em Salvador – Bahia no ano de 2022. 

Variável N % 

Via de alimentação   

Oral 21 75,00 

Gastrostomia 7 25,00 

Uso de ventilação   

Não 12 42,86 

Ventilação não-invasiva (BiPAP) 10 35,71 

Empilhamento de ar 5 17,86 

Ventilação invasiva via traqueostomia 1 3,57 

Fonte: Elaborado pelos pesquisadores. 

Quanto aos sintomas relatados, os principais foram dor (64,29%), fasciculações 

(57,14%), disfagia (57,14%), sialorreia (50%) e disartria (42,86%) associadas à disfunção dos 

neurônios motores (Gráfico 1).  
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Gráfico 1 – Principais sintomas relatados por indivíduos com ELA (n=28) atendidos no 

Ambulatório de Doenças Neuromusculares em Salvador – Bahia no ano de 2022. 

Fonte: Elaborado pelos pesquisadores. 

O escore de funcionalidade pelo ALSFR-R apresentou distribuição normal entre os 

pacientes, com valor médio de 28,82 (±9,32), variando entre 10 e 46. Entre os domínios 

avaliados, a insuficiência respiratória e a ortopneia apresentam maior declínio de independência 

do paciente, devido ao maior escore médio (Gráfico 2). 
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Gráfico 2 – Média de escores de cada domínio da ALSFR-R de pacientes com ELA 

(n=28) atendidos no Ambulatório de Doenças Neuromusculares em Salvador – Bahia no ano 

de 2022. 

NOTA: Em vermelho: domínio bulbar. Em verde: domínio motor fino. Em azul: domínio 

motor grosso. Em roxo: domínio respiratório.  

Fonte: Elaborado pelos pesquisadores. 

5.3 Qualidade de vida 

Da população total do estudo, 60,71% dos pacientes responderam (n=17) ao 

questionário EQ-5D, por ainda serem capazes de se comunicar verbalmente. O valor de 

utilidade médio dos pacientes que responderam ao EQ-5D (n=17) foi de 0,178 (± 0,211), com 

valores mínimo e máximo de -0,131 e 0,472, respectivamente. Problemas graves foram 

observados principalmente nos domínios de cuidados pessoais (70,59%) e atividades habituais 

(76,47%). Problemas moderados foram encontrados de forma mais expressiva nos domínios de 

Dor/Mal-estar (70,59%) e Ansiedade/Depressão (64,71%). A modalidade “Nenhum problema” 
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teve sua parcela mais expressiva no domínio de Ansiedade/Depressão (29,41%) (Gráfico 3). A 

escala visual EQ-VAS apresentou um valor médio de 56,25 (± 27,05). 

Gráfico 3 – Principais respostas por domínio do questionário EQ-5D em indivíduos 

com ELA (n=17) atendidos no Ambulatório de Doenças Neuromusculares em Salvador – Bahia 

no ano de 2022.  

Fonte: Elaborado pelos pesquisadores. 

Quanto ao questionário de produtividade (WPAI-GH), o escore teve variação entre 50 

e 100, com valor médio de 93,21 (± 14,92). Isso significa que ser acometido(a) por ELA 

comprometeu pelo menos 50% das atividades ocupacionais dos indivíduos, tendo o valor médio 

de comprometimento de 93,21%. O principal dispositivo, relatado por 74,07% dos pacientes 

avaliados é a cadeira de rodas, embora apenas 7,41% dos pacientes tenham acesso a versão 

motorizada. Uma parcela expressiva da população estudada, 25,93%, refere o uso de aparato 

para ventilação domiciliar. (Tabela 6). 
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Tabela 6 – Principais aparelhos e dispositivos relatados por pacientes com ELA (n=28) 

atendidos no Ambulatório de Doenças Neuromusculares em Salvador – Bahia no ano de 2022. 

Aparelho/Dispositivo N % 

Cadeira de rodas não motorizada 20 74,07 

Outros aparelhos 9 33,33 

Aparato para ventilação mecânica domiciliar 7 25,93 

Óculos 5 18,52 

Andador 4 14,81 

Cadeira de rodas motorizada 2 7,41 

Corrimão 2 7,41 

Oxigenoterapia domiciliar 2 7,41 

Muletas / Bengalas 2 7,41 

Prancha de comunicação 1 3,70 

Coxins 1 3,70 

Fonte: Elaborado pelos pesquisadores. 

Quanto ao acompanhamento com equipe multidisciplinar, 82,14% dos pacientes são 

assistidos por pelo menos um profissional de saúde não-médico. Destes, o fisioterapeuta 

(71,43%) foi o principal profissional relatado na assistência aos pacientes, seguido de 

fonoaudiólogo (46,43%) e nutricionista (32,14%) (Tabela 7). 

Tabela 7 – Acompanhamento multidisciplinar em indivíduos com ELA (n=28) atendidos no 

Ambulatório de Doenças Neuromusculares em Salvador – Bahia no ano de 2022.  

Profissional de saúde não médico N % 

Sim 22 82,14 

Fisioterapeuta 20 71,43 

Fonoaudiólogo 13 46,43 

Nutricionista 9 32,14 

Psicólogo 8 28,57 

Dentista 3 10,71 

Enfermeiro 3 10,71 

Agente comunitário de saúde 1 3,57 

Educador físico 1 3,57 

Não 5 17,86 

Fonte: Elaborado pelos pesquisadores. 
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6. DISCUSSÃO 

A população do estudo apresentou idade média (DP) de 57 anos (±11,7), com idade 

mínima de 35 anos e idade máxima de 80 anos. De modo geral, a idade média da população 

analisada é menor do que a demonstrada na maioria dos estudos presentes na literatura 21,92–110. 

Entretanto, há estudos que documentam idades similares 25,26,32,38,39,111–117 ou menores 40,41,118–

120 do que a demonstrada. Na maior parcela dos estudos brasileiros, a idade encontrada é similar 

25,26,32,38,39,112 ao documentado. Contudo, o resultado encontrado neste estudo é superior ao visto 

nos trabalhos de Cosmo et al41 e Adry et al40, ambos com populações residentes na Bahia, o 

que pode ser atribuído ao processo de envelhecimento da população. Nesse contexto, cabe 

mencionar os dados demográficos do IBGE, os quais mostram que a população acima de 60 

anos experimentou um aumento de 46,2% entre os anos de 2012 e 2022 no estado da Bahia121. 

Quanto às séries internacionais, a idade apresentada é menor ao evidenciado na literatura 44,92,94–

97,99–102,104,105,110,113,115,117,122–128. A esse quadro pode-se relacionar com fatores étnicos e 

geográficos, que influem de forma significativa na heterogeneidade encontrada na expressão da 

doença em diferentes populações ao redor do mundo5,7,12,14–17,55,86,89,129,130. 

Na literatura científica mundial, é bem estabelecido que o sexo masculino é um dos 

fatores de risco6,10–12,15,38,55,58,62,86 para desenvolver ELA, de modo que a maioria dos estudos 

epidemiológicos publicados apontam para a sua predominância em relação ao sexo feminino, 

assim como este trabalho. Nos indivíduos avaliados, há uma proporção de 64,29% de homens 

e a razão entre os sexos foi de 1,8:1 (Homem/Mulher). Considerando os estudos documentados, 

a proporção de indivíduos do sexo masculino variou de 51,5 a 79,5%, enquanto a razão H/M 

variou de 1,18 a 2,88 23–28,34,35,38,40,48,92–94,131–150. Se teoriza que há um efeito protetor dos 

hormônios sexuais femininos, em especial o estradiol nos neurônios motores – teoria que tem 

sido reforçada com resultados de estudos in vitro15. Isso explicaria a menor incidência de 

mulheres acometidas por ELA e, nesta população, a maior ocorrência a partir do período pós-

menopausa, conforme abordado por Jong15. 

Devido ao processo de miscigenação, o Brasil é um país de grande heterogeneidade 

étnica, o que influi em todos os dados apresentados neste trabalho, uma vez que a etnia tem sido 

mostrada na literatura como um dos fatores que modificam as formas de expressão da 

ELA7,24,89,132,151. Em diferentes séries publicadas, o que se percebe é que há diferenças 

significativas no perfil clínico, taxa de mortalidade e incidência entre populações etnicamente 

homogêneas e heterogêneas7. Em adição, vários estudos apontam para um maior risco de 
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desenvolver ELA e mortalidade em pacientes caucasianos do que na população não-

branca7,24,29,34,36,151–153. No presente estudo, a população analisada apresentou alta proporção de 

pacientes pardos (64,21%), que difere do que é visto no escopo científico atual. O estudo feito 

por Adry et al40 com 70 pacientes na Bahia – dados entre 1996 e 2007 – mostrou uma proporção 

de brancos/pardos/pretos de 61,4%, 31,4% e 7,1%, respectivamente. O trabalho feito por 

Cosmo et al41, por sua vez, com dados de 2007 a 2009 de 37 pacientes, mostrou uma proporção 

mais equilibrada de brancos/pardos/pretos (37,8%, 32,4% e 29,7%, respectivamente). Embora 

a ELA seja mais prevalente em pessoas de raça branca, a Bahia é um local com grande 

concentração de pessoas pretas e pardas, o que justificaria o predomínio destas raças em 

detrimento da branca. Nesse contexto, dados demográficos de 2022 publicados pelo IBGE 

mostram que a população autodeclarada parda na Bahia corresponde a 56,94%, enquanto a 

cor/raça preta compõe 23,7% da população total, o que se encontra em consonância com o 

presente estudo154. Considerando trabalhos realizados na região Sudeste, como os de Moura et 

al39 e Loureiro et al34, é encontrado um predomínio da cor branca – ambos em torno de 70%. 

Em se tratando de séries internacionais, o que se observa é um predomínio da população 

caucasiana, variando entre 69,4 e 83,2% em diferentes regiões do globo34,155–159, o que 

corrobora para a ideia de que esta raça está associada a um maior risco de desenvolvimento de 

ELA. 

Quanto a procedência dos pacientes, quase metade da população estudada (46,43%) 

reside em Salvador, enquanto o restante procede de outras 13 cidades da região metropolitana 

e do interior do estado da Bahia. Cabe mencionar que Salvador é um grande centro que dispõe 

de maior quantidade de profissionais habilitados para o diagnóstico e manejo de ELA, além de 

ter acesso a mais recursos. Nesta cidade se encontram serviços de atendimento especializado, 

como o Hospital universitário Edgar Santos (HUPES), a APAE Salvador, o hospital Sarah 

Kubitschek e o Ambulatório de Doenças Neuromusculares do Bahiana Saúde. Na literatura, o 

estudo de Adry et al40, mostra esse mesmo quadro, em que pacientes procedentes de Salvador 

compõem 67,6% da amostra. Esse panorama de distribuição heterogênea com predominância 

em grandes centros urbanos é reforçado em trabalhos nacionais18,19,25,28,44 e 

internacionais135,136,160–162.  Não se deve esquecer que há uma forte relação entre o acesso aos 

serviços especializados com a acessibilidade e a mobilidade disponíveis para a população 

baiana. Há estudos que demonstram que fatores como dificuldades de transporte, grandes 

distâncias a serem percorridas e baixa renda são determinantes no menor acesso a serviços de 

saúde por pessoas com deficiência no geral163–165. Nesse contexto, Simon et al (2014)18 relatam 
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que os trabalhos com a população de ELA realizados em grandes centros urbanos (como este 

realizado em Salvador) reforçam a importância de se desenvolver pesquisas qualitativas mais 

robustas e de maior abrangência que promovam a busca ativa, de modo a alcançar casos não 

notificados. 

Sobre a idade média de início de sintomas, a população estudada apresentou um valor 

médio (DP) de 52,8 anos (±11,5). Em relação às séries brasileiras, o presente estudo apresentou 

uma idade média similar32,44 ao documentado. Quanto aos trabalhos internacionais, pesquisas 

realizadas na Europa 96,131,136,152,166–177 apresentaram maiores idades de início dos sintomas, 

enquanto foram encontradas similaridades com idades documentadas em trabalhos feitos na 

Ásia 105,133,160,171,178–180. Estudos na América do Sul também apresentaram maior idade 177,181–

183, embora estejam mais próximos da idade apresentada neste trabalho em relação aos 

europeus. Na revisão sistemática realizada por Erazo et al129, por exemplo, a idade de início de 

sintomas em países da América Latina e Caribe variou entre 50 e 60 anos, o que está em 

conformidade com o apresentado por esse estudo. Cabe mencionar que uma parcela expressiva 

dos estudos europeus é de base populacional – devido ao seu maior desenvolvimento em 

pesquisas sobre ELA – que tem maior probabilidade de incluir pacientes que abranjam o 

máximo do espectro da condição. Os estudos sul-americanos e asiáticos, por sua vez, têm 

menores populações e, portanto, características mais específicas86.  

Há diferentes teorias para a diferença de idade de início de sintomas encontrada no 

Brasil em relação a outras localidades. A primeira está relacionada à diferença de expectativa 

de vida entre as regiões analisadas14, mas também há argumentos relacionando ao desenho e 

abrangência dos estudos europeus, em relação aos sul-americanos e asiáticos86. Outro ponto a 

ser considerado é a composição étnica das pesquisas, uma vez que a etnia parece ter um fator 

importante no desenvolvimento da ELA, embora não se saiba com clareza o seu papel24,89,132,151. 

Não se pode esquecer ainda o fator genético envolvido, pois há indícios de que mutações no 

gene FUS estão associadas a inícios mais precoces de ELA14. Embora não se saiba o motivo 

por trás do comportamento da idade de início de sintomas, este é um dado relevante pois chama 

a atenção para um comportamento clínico, bem como para a possibilidade de haver casos de 

início precoce de ELA na população baiana. 

A ELA é uma doença de muitos fenótipos clínicos, os quais variam consideravelmente 

entre si em termos de prognóstico, apresentação e perfil epidemiológico. Todos os fenótipos 

resultam de uma complexa relação entre sexo, genes e idade56. Quanto aos fenótipos observados 
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na população relatada, 78,57% dos pacientes apresentaram ELA (de início) espinhal e 21,43% 

apresentaram a forma bulbar da doença. São frequências consideradas altas, conforme é visto 

na literatura científica brasileira22,23,26–28,32,34,38,44,71,132,136,143 e mundial13,92–

94,110,122,127,131,133,135,138,146,157,160,166–168,176,177,180,184–188. Em estudos nacionais, a proporção de 

ELA espinhal varia entre 60 e 91%, enquanto em estudos internacionais varia entre de 35 e 

90%. Da mesma forma, em se tratando de ELA bulbar, sua proporção varia entre 7 e 40% em 

estudos nacionais e entre 10 e 53% em estudos internacionais. Essa discrepância de frequência 

entre ELA espinhal e bulbar se dá pelo fato de a ELA espinhal envolver um ou mais dos 

segmentos cervical, torácico ou lombar, que, em conjunto, possuem maior quantidade de 

neurônios motores do que o segmento bulbar11,51. Convém lembrar que a forma bulbar é muito 

mais agressiva do que a espinhal, o que também pode dificultar o acesso a serviços terciários 

de saúde, devido ao maior quadro de debilidade física dos pacientes11,45. 

Entre a população analisada, 60,71% relataram sintomas iniciais em membro superior, 

com destaque para o esquerdo. Quanto ao membro inferior, relatado por 35,71%, cabe destaque 

para 17,86% que apontaram ambos. Na literatura, os MMII são os locais mais comuns de 

acometimento inicial 23,26,40,119,122,138,153,159,172,187, embora haja estudos que mostram os MMSS 

21,39,48,75,166,180,182 ou ambos 183. No estudo retrospectivo de Sajjadi et al180 com 98 pacientes em 

Isfahan (Irã), 33,7% apresentaram sintomas em MMSS, 25,5% em MMII e 11,2% em ambos. 

Há poucos estudos que discriminam a lateralidade dos membros. O trabalho de Castro-Costa et 

al22 relata que 23,1% dos pacientes apresentaram sítio inicial no membro superior direito, 

14,1% no membro superior esquerdo, 12,8% em ambos os MMSS, 7,7% em membro inferior 

direito, 6,4% em membro inferior esquerdo e 20,5% em ambos os MMII. Entretanto, ainda não 

é claro na literatura se há alguma preferência por membros superiores ou inferiores ou alguma 

lateralidade específica. 

Quanto aos sintomas relatados, os principais foram dor (64,29%), fasciculações 

(57,14%), disfagia (57,14%), sialorreia (50%) e disartria (42,86%) associadas à disfunção dos 

neurônios motores. De forma semelhante, o trabalho de Werneck et al32 no Paraná demonstrou 

como principais condições a fraqueza muscular (95,6%), fasciculações (57,8%), cãibras 

(37,45%), disfagia (35,06%), disartria (28,69%), perda ponderal (27,9%), disfonia (21,12%) e 

dor (18,32%). Já no estudo de Adry et al40 na Bahia, os pacientes apresentaram fadiga muscular 

(98,6%), fasciculações (98,6%), atrofia muscular (98,6%), déficit motor (97,1%), disfagia 

(60%) e disartria (75,7%). No trabalho de Alencar et al38, 53,3% dos pacientes referiram dor. 

Como exemplo de trabalhos internacionais, tem-se o de Sajjadi et al180 no Irã, em que a fraqueza 
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muscular (66,4%), a disartria (26,3%), as fasciculações (23,9%), a disfagia (19,4%) a atrofia 

muscular (18,2%) e cãibras (9,1%) estiveram presentes. Em relação aos resultados 

apresentados, esses são condizentes com o perfil clínico observado na 

literatura10,13,22,23,34,38,160,179. Destaca-se a expressiva frequência de disfagia e disartria, sintomas 

associados à síndrome bulbar, embora apenas 21,43% tenham ELA bulbar. Isso sugere que boa 

parte dos pacientes está em estágios mais avançados da doença, pois a ELA bulbar é 

considerada um fenótipo agressivo em termos de progressão6,14,62 e, na ELA espinhal, a 

síndrome bulbar surge nos estágios mais tardios 40,62. 

Sobre a o estadiamento da população conforme o critério do King’s College, 

aproximadamente 85% dos pacientes se encontram no estágio 3 (28,57%) ou 4 (57,14%) da 

doença – proporção considerada alta. Isso significa que a maioria dos pacientes apresenta 

acometimento de pelo menos 3 regiões, o que impacta diretamente na autonomia e qualidade 

de vida da população. Quanto aos indivíduos com estágio 4, 62,5% estão no estágio 4B, no qual 

há necessidade de ventilação não-invasiva. Na literatura mundial, principalmente em estudos 

multicêntricos, se observa uma distribuição mais homogênea da população entre os diferentes 

estágios, de modo que cada um deles tem uma proporção variando entre 15-35%94,96. 

Entretanto, há estudos que relatam parcelas mais expressivas nos estágios 394,96,110,189–191 e 

4132,160,172,192. Por exemplo, a coorte multicêntrica de 1893 pacientes na Alemanha nos anos de 

2017 a 2021, realizada por Meyer et al 96, a distribuição de pacientes nos estágios 1, 2, 3 e 4 é 

de 12,1%, 20,6%, 35,1% e 32,3%, respectivamente. 

A esse cenário deve-se relacionar ao fato de que há importantes barreiras no acesso a 

serviços de saúde na população baiana165, o que, em conjunto com o fato de a ELA ser uma 

doença de difícil diagnóstico, torna a jornada diagnóstica prolongada19,24,29,48,134. Assim, muitos 

dos pacientes que encontram centros como a Bahiana Saúde já se encontram em estágios mais 

avançados 164,193,194 Além disso, estudos multicêntricos ou de base populacional conseguem 

abarcar um espectro maior da doença, o que também interfere na maior distribuição mais 

homogênea em termos de estadiamento86. Nos estudos em que a parcela mais expressiva da 

população está no estágio 4, o tipo B foi mais prevalente 94,122,160,191. É importante lembrar que 

o estágio 4B está relacionado com a insuficiência respiratória, que é um quadro inerente ao 

avanço da ELA76,78,110,112 e que explica essa diferença de prevalência entre os dois tipos. 

Quanto a via de alimentação, 75% dos indivíduos avaliados consomem os alimentos por 

dieta oral, enquanto os 25% restantes foram submetidos a gastrostomia. É sabido que a 
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gastrostomia é utilizada como uma alternativa ao problema da disfagia, sintoma que pode ser 

tanto um indício de começo da doença (para ELA bulbar) como sua progressão (ELA espinhal, 

mas também ELA bulbar)74. Assim sendo, os estudos que documentam o uso desse 

procedimento demonstram grande variação de porcentagem de pacientes submetidos. Nos 

estudos internacionais, a proporção varia de 1% a 75% e o que se observa é maior percentual 

em populações de maioria caucasiana127,131,170,173,181,195 e um menor percentual em populações 

asiáticas e africanas 113,137,153,188,196,197. A isto pode-se relacionar ao fato de a raça caucasiana 

estar associada a maior risco de desenvolver a doença, além de pior prognóstico, quando 

comparada com populações não-brancas ou miscigenadas24,132,151. Considerando que os 

indivíduos deste trabalho apresentam em sua maioria etnia parda, este é um resultado 

condizente com o visto na literatura em geral. Os estudos nacionais demonstram uma faixa entre 

10% e 60%, obedecendo o mesmo padrão encontrado nos estudos internacionais, com a 

população atual apresentando menor proporção em relação a outras com maior porcentagem de 

pessoas brancas 23,26,41,44. Contudo, há alguns estudos nacionais e internacionais com resultado 

similar ao encontrado nesta avaliação 25,160,198.  

Um ponto importante a ser discutido é a adesão à gastrostomia, que interfere diretamente 

na variedade de proporção de pacientes submetidos documentada na literatura. Na população 

estudada, embora 57,24% relatam disfagia, apenas 25% foram submetidos a gastrostomia – o 

que mostra que há uma parcela expressiva de indivíduos que recusam a intervenção, embora 

tenham indicação para tal. Considerando a literatura mundial, alguns fatores são apontados 

como influenciadores na tomada de decisão de aderir a intervenções como a gastrostomia. No 

estudo de Martin et al199, por exemplo, é descrito que a recusa pelo procedimento em questão 

está relacionada à vontade de buscar por mais informações, ao medo de um procedimento visto 

como invasivo e ao desejo de não querer prolongar a vida através de uma intervenção. No 

mesmo trabalho é também citado como fator importante o questionamento ativo sobre a 

gastrostomia, no sentido entender a sua real necessidade e as possíveis complicações do 

procedimento.  

Com a progressão da doença, a insuficiência respiratória é um dos principais problemas 

enfrentados pelos pacientes, de modo que o uso de equipamentos de suporte ventilatório se 

torna essencial para a sobrevivência e qualidade de vida dessa população78,80–82,200,201. No 

presente estudo, 57,14% dos pacientes utilizam de um equipamento de suporte ventilatório – 

destaca-se o uso de ventilação não-invasiva, apontada por 35,71% dos indivíduos. Quadro 

semelhante é encontrado no estudo de Braga25 com 135 pacientes em um hospital de referência 
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no estado de Goiás, em que 39,3% usam ventilação não-invasiva com dispositivo de BiPAP. A 

semelhança deste quadro com a população do presente estudo se relaciona com o fato de ambas 

as populações terem o mesmo perfil clínico e serem acompanhadas por um serviço 

especializado, com acesso a suporte ventilatório pelo SUS29. De modo geral, o valor encontrado 

neste estudo é similar25,159,170,197,198 ou superior38,44,94,110,113,118,160,175,188,202 ao encontrado na 

literatura. A este resultado pode-se relacionar tanto ao perfil clínico da população, em termos 

de estadiamento da doença, mas cabe lembrar que no Brasil, os equipamentos de ventilação 

não-invasiva são fornecidos pelo SUS29, o que interfere no maior acesso e adesão à técnica. 

Ainda sobre o suporte ventilatório, a traqueostomia é um recurso utilizado ao momento 

em que a insuficiência respiratória é refratária, mesmo com o uso de ventilação não-invasiva201. 

Na maioria dos casos, essa é uma medida realizada em momentos de emergência78,200,201. Neste 

trabalho 3,57% dos pacientes foram submetidos a traqueostomia. Esta é uma proporção baixa, 

especialmente quando comparado ao visto na literatura 23,25,26,44,110,119,123,127,131,137,173, em que se 

percebe uma variação de 3 a 65%. A isso pode-se relacionar com menor acometimento bulbar 

na presente população, além de boa adaptação aos equipamentos de ventilação não invasiva. 

São também documentados resultados semelhantes 94,118,159,160,188, como o visto no trabalho de 

Aziz et al160, com pacientes na Malásia, em que 3,7% dos pacientes foram submetidos a 

traqueostomia. Na literatura nacional23,26,118, a proporção de pacientes com traqueostomia varia 

entre 4,7 e 46%. 

A escala ALSFRS-R é uma das principais escalas de funcionalidade aplicadas para 

avaliar a progressão da ELA79. Trabalhos como o de Mandrioli et al203 demonstraram que 

fatores como idade de início, fenótipo clínico, IMC, a classificação conforme critério de El 

Escorial, além da capacidade vital forçada no momento do diagnóstico influenciam no declínio 

do escore de funcionalidade ao longo do avanço da doença. No presente trabalho, o escore de 

funcionalidade apresentou um valor médio de 28,82 (±9,32), variando entre 10 e 46. Isso 

significa que há um declínio importante e generalizado da função dos neurônios motores da 

população avaliada, o que está em consonância com o fato de que a maioria da população 

analisada tem comprometimento de pelo menos 2 regiões corporais. Esse valor é bem 

semelhante ao encontrado por Gordon et al146 com 131 pacientes em Paris, em que o escore 

teve um valor médio de 29,42 (±6,4), com variação entre 7 e 40. Entretanto, este é um valor 

menor encontrado na maior parte dos estudos publicados, cujos escores variam, em sua maioria, 

de 30 a 3550,92–95,110–113,118,122,124,135,146,160,172,188,190,192,203. Cabe lembrar que essa é uma 



48 
 

população em que a parcela mais expressiva já se encontra em estágios mais avançados, o que 

reflete nesse quadro. 

De modo geral, os domínios das funções motoras grossa e fina foram os que 

apresentaram maior acometimento, o que é pertinente ao fato de a maioria da população ter 

ELA espinhal e por 60% dos pacientes terem tido início dos sintomas nos membros superiores. 

Entre os domínios avaliados, os de ortopneia e insuficiência respiratória são os que apresentam 

maior declínio de autonomia do paciente, devido ao maior escore médio (3,11 e 3,07, 

respectivamente). Isso retrata um acometimento importante dos neurônios relacionados ao 

controle respiratório, que por sua vez fala a favor de estágios mais avançados da doença, além 

da forma bulbar – quadros observados na população estudada. 

O valor de utilidade médio dos pacientes que responderam ao EQ-5D (n=17) foi de 

0,178 (± 0,211), com valores mínimo e máximo de -0,131 e 0,472, respectivamente. De modo 

geral, o que se percebe é que a população avaliada possui baixa qualidade de vida, fato que é 

visto no valor médio e reforçado pela presença de valores negativos do valor de utilidade e por 

toda a população estar na metade inferior da escala total. Quadros semelhantes são vistos nos 

trabalhos de López-Batisda et al128 e Caballero-Eraso et al202, em que o valor de utilidade 

encontrado é de 0,18 (±0,22) e 0,21 (± 0.39), respectivamente. Contudo, em outros estudos, são 

apresentados valores maiores94,95,204. A isso se relaciona ao fato de estar ser uma população com 

uma parcela mais expressiva de indivíduos nos estágios 3 ou 4, em comparação com os estudos 

com maiores valores de utilidade. Cabe lembrar que essa é uma população em que 

aproximadamente 57% cursam com disfagia, embora 75% ainda consumam a dieta por via oral. 

Esse quadro está associado a estados de má nutrição, que interferem diretamente na qualidade 

de vida e contribuem para um pior prognóstico76,82. 

Em uma análise mais profunda nos domínios do questionário, problemas graves foram 

observados principalmente nos domínios de cuidados pessoais (70,59%) e atividades habituais 

(76,47%) – quadro semelhante é encontrado no trabalho de Kiebert et al184. Esse cenário é um 

reflexo do avançado acometimento dos neurônios motores, devido a progressão da doença. 

Problemas moderados foram encontrados de forma mais expressiva nos domínios de Dor/Mal-

estar (70,59%) e Ansiedade/Depressão (64,71%). O quadro de dor está em consonância com o 

que é visto na literatura205–207, além de ser um dos principais sintomas relatados pela população. 

É importante ressaltar que a dor sentida por esses indivíduos afeta o seu humor, sono, 
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relacionamentos e no bem-estar psicológico, conforme abordam Wallace et al205. Esse padrão 

é análogo ao encontrado nos estudos de Kiebert et al184 e Winter et al204. 

A modalidade “Nenhum problema” teve sua parcela mais expressiva no domínio de 

Ansiedade/Depressão (29,41%). Além disso, este é o domínio com menores frequências de 

problemas moderados/graves. A isso pode-se relacionar com a neuroplasticidade, em que há 

adaptações e mudanças psicológicas na importância de determinados fatores considerados 

significativos para a qualidade de vida dos pacientes.38,47,202 A presença de cuidador também é 

um dos fatores que contribuem para um melhor estado psicológico do indivíduo com ELA, 

além de aumentar a sua autonomia no processo de tomada de decisões 199. Não se deve esquecer 

que a Bahia é uma região de rica espiritualidade, que tem o papel crucial na percepção que os 

indivíduos têm sobre sua doença e sua qualidade de vida. 

Sobre a escala visual (EQ-VAS), encontrou-se o valor médio de 56,25 (± 27,05). Isso 

significa que, de modo geral, a população acredita que a sua saúde é 50% do que seria 

considerado “saúde perfeita”. Este é um valor semelhante ao encontrado no trabalho de Peters 

et al95 e acima do encontrado nos estudos de Kiebert et al184, Winter et al204 e Peseschkian et 

al94. 

Quanto ao questionário de produtividade (WPAI-GH), o escore teve variação entre 50 

e 100, com valor médio de 93,21 (± 14,92). Isso significa que ser acometido(a) por ELA 

comprometeu pelo menos 50% das atividades ocupacionais dos indivíduos, tendo o valor médio 

de comprometimento de 93,21%. Não foram encontrados estudos utilizando o questionário 

WPAI-GH na população acometida com ELA, mas este questionário foi aplicado em 

populações com outras doenças. Assim, de acordo com o escore de produtividade, os pacientes 

deste estudo apresentaram maior comprometimento em relação a doenças documentadas como 

pancreatite crônica idiopática208, polineuropatia desmielinizante inflamatória crônica209 e 

angioedema hereditário210.   

O principal dispositivo, relatado por 81,48% dos pacientes avaliados é a cadeira de 

rodas, embora apenas 7,41% dos pacientes tenham acesso a versão motorizada. Pode-se atribuir 

a esse expressivo número de pacientes o fato de o SUS fornecer gratuitamente esse 

equipamento29. Em relação ao visto na literatura25,110,159, a população deste estudo é a que tem 

maior uso de cadeira de rodas. 
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Quanto ao acompanhamento com equipe multidisciplinar, 82,14% dos pacientes são 

assistidos por pelo menos um profissional de saúde não-médico. Destes, o fisioterapeuta 

(71,43%) foi o principal profissional relatado na assistência aos pacientes, seguido de 

fonoaudiólogo (46,43%) e nutricionista (32,14%). Quadro semelhante é visto no trabalho de 

Stenson et al110, no qual a proporção de fisioterapeuta, terapeuta ocupacional, psicólogo e 

nutricionista são 60,4%, 33,4%, 25% e 4,8%, respectivamente. 

Este é um estudo prospectivo, observacional e transversal com coleta de dados primários 

que tem como vantagem ser o primeiro a tratar da qualidade de vida do paciente com ELA na 

Bahia, além de ser o primeiro a quantificar a perda de produtividade com o uso do WPAI-GH. 

É um estudo que abre discussão para a importância da acessibilidade de pacientes e a 

necessidade de capacitações para que diagnósticos mais precisos sejam feitos. Além disso, 

promove uma atualização acerca do perfil clínico de pacientes com ELA residentes neste 

estado.  

Como limitações, elenca-se o pequeno espaço amostral, o fato de não haver informações 

sobre o perfil genético e variantes envolvidas nos fenótipos apresentados. Além disso, não há 

informações acerca de casos de ELA familiar e não se sabe como foi a evolução dos sintomas 

(ipsilateral ou contralateral, se envolveu a região bulbar etc.).  
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7. CONCLUSÃO 

O perfil clínico da ELA encontrado na população atendida no Ambulatório de Doenças 

Neuromusculares da clínica Bahiana Saúde é semelhante ao encontrado na literatura científica: 

homens, pardos, procedentes de região urbana (nesse caso, Salvador) e com principal fenótipo 

clínico de ELA espinhal. Também foi observado um início mais precoce da doença na 

população baiana. 

Esta é uma população com progressão avançada da ELA, o que se reflete em um 

importante comprometimento funcional. Associado a isto, percebe-se uma grande variedade de 

sintomas associados, o que também denotam maior progressão da doença, bem como maior 

grau de dependência de cuidadores e familiares. A esse cenário conclui-se que há barreiras de 

acesso enfrentadas pela população baiana a serviços especializados de doenças raras, entre elas 

a esclerose lateral amiotrófica.  

Quanto à qualidade de vida, percebe-se que há inegável declínio devido aos estágios 

mais avançados da doença. Contudo, aspectos como ansiedade e depressão não são os mais 

relatados, refletindo uma população com boas ferramentas psíquicas para lidar com a 

progressão da ELA. Por fim, percebe-se que há boa adesão a equipamentos de locomoção e 

ventilação, frente à distribuição gratuita pelo SUS. 
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APÊNDICE A – PRINCIPAIS FENÓTIPOS DA ELA 

Tabela 8 – Principais fenótipos clínicos, sintomas e prognóstico da ELA. 

Fenótipo Clínico Regiões Sintomas Prognóstico 

ELA (de início) 

espinhal / ELA 

clássica 

NMS 

Fraqueza, espasticidade e 

hiperreflexia tendinosa, redução da 

agilidade 4-5 anos 

NMI 
Fraqueza distal ascendente, 

fasciculações, cãimbras e atrofia 

ELA (de início) 

bulbar 

NMS 

Disartria espástica, disfagia, afeto 

pseudobulbar, hiperreflexia e 

sialorreia 2 anos 

NMI 
Fraqueza, atrofia e fasciculações da 

língua, disartria flácida e disfagia 

Atrofia muscular 

progressiva 
Apenas NMI 

Fraqueza e atrofia (geralmente 

assimétrica) 
5 anos 

Esclerose lateral 

primária 
Apenas NMS 

Espasticidade com distúrbios da 

marcha, disartria e reflexos 

patológicos (frequentemente 

simétrica) 

Décadas 

Síndrome flail-arm 

(doença de Vulpian-

Bernhardt) 

Principalmente 

NMI 

Fraqueza de MMSS simétrica e 

início proximal 

(sinais leves de NMI em MMII) 

8 anos 

Síndrome flail-leg 

(forma 

pseudopolineurítica) 

Principalmente 

NMI 

Fraqueza restrita em MMII 

assimétrica e início distal 
8 anos 

Fonte: Elaborada pela autora com base em Al-Chalabi e Hardiman (2013); Hardiman 

et al. (2017), Nowicka et al. (2019), Brasil (2020) e Feldman et al. (2022). 

É importante destacar que o prognóstico, a apresentação clínica e o perfil 

epidemiológico variam consideravelmente entre os subtipos, o que reflete a complexa relação 

entre sexo, genes e idade nessa condição56. Por exemplo, mulheres com idade superior a 60 

anos são mais propensas a terem ELA bulbar, enquanto homens com menos de 60 anos 

apresentam, em sua maioria, ELA espinhal. Além disso, a esclerose lateral primária (de 

acometimento apenas do NMS) são mais comuns em homens e mulheres com menos de 60 



67 
 

anos56. Os fenótipos flail-arm e flain-leg ocorrem principalmente em homens, 

independentemente da idade11. 

Figura 5 – Fenótipos clínicos e localização dos sintomas de ELA. 

Fonte: “A Brazilian multicentre study on the clinical and epidemiological profiles of 1116 patients with 

Amyotrophic Lateral Sclerosis and its phenotypic esclerose lateral amiotrófica”, 2022. 
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ANEXOS 

ANEXO A – PARECER DO COMITÊ DE ÉTICA EM PESQUISA 
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ANEXO B – TERMO DE CONSENTIMENTO LIVRE E ESCLARECIDO PARA 

ADULTOS CAPAZES 
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ANEXO C – TERMO DE CONSENTIMENTO LIVRE E ESCLARECIDO PARA 

RESPONSÁVEL/CUIDADOR 
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ANEXO D – QUESTIONÁRIO DE CARACTERÍSTICAS CLÍNICAS 

CARACTERÍSTICAS DO INDIVÍDUO 

1. Estágio de ELA 

 1 

 2 

 3 

 4A 

 4B 

2. Onde foram os primeiros sinais manifestados no diagnóstico de ELA? 

 Membro superior esquerdo 

 Membro superior direito 

 Membro inferior esquerdo 

 Membro inferior direito 

 Respiratório 

 Bulbar 

 Outro 

3. Quantos anos você tinha quando teve o(s) primeiro(s) sintoma(s)? 

4. Quantos anos você tinha quando recebeu o diagnóstico? 

5. O paciente fez uso de suporte ventilatório desde o seu último atendimento neste centro 

até esta visita? 

 Não 

 Ventilação não-invasiva (BiPAP) 

 Empilhamento de ar 

 Ventilação invasiva via intubação orotraqueal (ITO) 

 Ventilação invasiva via cricotireotomia 

 Ventilação invasiva via traqueostomia 

 Outro tipo de ventilação mecânica invasiva 

6. Qual a via de alimentação do paciente desde o seu último atendimento neste centro até 

esta visita? 
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 Oral 

 Sonda nasogástrica 

 Sonda orogástrica 

 Sonda nasoentérica 

 Sonda oroentérica 

 Ileostomia 

 Gastrostomia 

 Jejunostomia

7. O paciente apresentou alguma das condições listadas nesta consulta? 

 Nenhuma condição 

 Fasciculações 

 Espasticidade 

 Sialorréia 

 Laringoespasmo 

 Saliva espessa 

 Secreção brônquica 

 Dor 

 Labilidade emocional 

 Depressão 

 Constipação 

 Insônia 

 Frequência ou urgência 

urinária 

 Ansiedade 

 Sintomas pseudobulbares 

 Hiperreflexia 

 Sinal de Babinsky 

 Hipoventilação crônica 

 Demência 

 Alterações cognitivas 

 Disartria 

 Disfagia 

 Outra

USO DE APARELHOS E DISPOSITIVOS 

Selecione os aparelhos/dispositivos/materiais que foram necessários em decorrência das 

complicações da doença rara desde o seu último atendimento neste centro. 

 Nenhum 

 Andador 

 Aparato para ventilação 

mecânica domiciliar 

 Aplicativos (suporte para 

comunicação) 

 Bota ortopédica 

 Cadeira de rodas motorizada 

 Cadeira de rodas não 

motorizada 

 Corrimão (adaptadores 

escadas, banheiro, etc) 

 Coxins (para acomodação) 

 Muletas/Bengalas 

 Óculos 

 Oxigenoterapia domiciliar 

 Palmilhas 

 Suporte/corretor postural 

 Recurso de comunicação 

suplementar alternativa (CSA) 

 Prancha de comunicação 

 Softwares (suporte para 

comunicação) 

 Outros aparelhos
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ANEXO E – ESCALA DE FUNCIONALIDADE ALSFRS-R 

DOMÍNIO BULBAR 

I. Fala 

 0. Processo da fala normal 

 1. Distúrbio da fala detectável 

 2. Compreensível com repetição 

 3. Fala combinada com comunicação não vocal 

 4. Perda da utilidade da fala 

II. Salivação 

 0. Normal 

 1. Insignificante, mas notável o excesso de saliva na boca podendo ter babas noturnas 

 2. Excesso de saliva moderada, podendo ter mínimas babas 

 3. Excesso acentuado de saliva com alguma baba 

 4. Baba acentuada exigindo constante uso de babador ou lenço para boca 

III. Deglutição 

 0. Normal 

 1. Problemas precoces para comer, engasgos ocasionais 

 2. Alteração na consistência da dieta 

 3. Necessidade de suplemento alimentar pastoso 

 4. Nada pela boca, exclusivamente parenteral ou enteral 

DOMÍNIO DA FUNÇÃO MOTORA FINA 

IV. Escrita 

 0. Normal 

 1. Lentificada ou descuidada, todas as palavraas são legíveis 

 2. Nem todas as palavras são legiveis 

 3. Capaz de segurar a caneta, mas incapaz de escrever 

 4. Não é capaz de segurar a caneta 

V. O paciente tem gastrostomia? 

 Não  Sim 
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VI. Manipulação de alimentos e utensílios (indivíduos sem gastrostomia) 

 0. Normal 

 1. Um pouco lento e desajeitado, mas não necessita de ajuda 

 2. Pode cortar o alimento embora lento e desajeitado; necessita de alguma ajuda 

 3. Alimentos cortados por outra pessoa, mas alimenta-se sozinho lentamente 

 4. Precisa ser alimentado 

VII. Manipulação de alimentos e utensílios (Indivíduos com gastrostomia) 

 0. Normal 

 1. Desajeitado, mas capaz de desempenhar todas as manipulações 

 2. Alguma ajuda necessária com tampas e fechos 

 3. Oferece assistência mínima ao cuidador 

 4. Incapaz de executar qualquer aspecto da tarefa 

VIII. Vestuário e higiene 

 0. Normal 

 1. Independente de autocuidado com diminuição do rendimento do esforço 

 2. Assistência intermitente ou substituição dos métodos 

 3. Necessita do cuidador para autocuidado 

 4. Dependência total 

DOMÍNIO DA FUNÇÃO MOTORA GROSSA 

IX. Virar na cama e ajustar a roupa de cama 

 0. Normal 

 1. Um pouco lento ou desajeitado, não necessita de ajuda 

 2. Pode virar sozinho ou ajustar o lençol com grande dificuldade 

 3. Tem iniciativa, não consegue virar ou ajustar o lençol sozinho 

 4. Incapaz 

X. Andar 

 0. Normal 

 1. Deambulação precoce dificultada 

 2. Passeios com assistência 

 3. Movimento funcional não-deambulatório somente 
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 4. Não apresenta movimentação voluntária das pernas 

XI. Subir escada 

 0. Normal 

 1. Lentidão 

 2. Ligeiro desequilíbrio ou fadiga 

 3. Necessita de assistência 

 4. Não realiza 

DOMÍNIO DA FUNÇÃO RESPIRATÓRIA 

XII. Dispneia 

 0. Nenhuma 

 1. Ocorre quando caminha 

 2. Ocorre quando come, toma banho e se veste 

 3. Ocorre no repouso, ou sentado ou deitado 

 4. Dificuldade significante, considerando suporte mecânico 

XIII. Ortopneia 

 0. Nenhuma 

 1. Alguma dificuldade de dormir, falta de ar, não se utiliza rotineiramente mais que 2 

travesseiros 

 2. Necessita de travesseiros extras para dormir (mais que 2) 

 3. Pode dormir somente sentado 

 4. Não consegue dormir 

XIV. Insuficiência respiratória 

 0. Nenhuma 

 1. Uso intermitente do BIPAP 

 2. Uso contínuo do BIPAP à noite 

 3. Uso contínuo do BIPAP durante o dia e a noite 

 4. Ventilação mecânica invasiva por intubação 
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ANEXO F – QUESTIONÁRIO DE QUALIDADE DE VIDA EQ-5D-3L 

MOBILIDADE 

 1. Não tenho problemas em andar; 

 2. Tenho alguns problemas para andar; 

 3. Estou limitado a ficar na cama. 

CUIDADOS PESSOAIS 

 1. Não tenho problemas com meus cuidados pessoais; 

 2. Tenho alguns problemas para me lavar ou me vestir; 

 3. Sou incapaz de me lavar ou me vestir sozinho. 

ATIVIDADES HABITUAIS (ex: trabalho, estudos, atividades domésticas, atividades em 

família ou lazer) 

 1. Não tenho problemas em desempenhar as minhas atividades habituais; 

 2. Tenho alguns problemas em desempenhar as minhas atividades habituais; 

 3. Sou incapaz de desempenhar as minhas atividades habituais. 

DOR/DESCONFORTO 

 1. Não tenho dores ou desconforto; 

 2. Tenho dores ou desconforto moderados; 

 3. Tenho dores ou desconforto extremos. 

ANSIEDADE/DEPRESSÃO 

 1. Não estou ansioso(a) ou deprimido(a); 

 2. Estou moderadamente ansioso(a) ou deprimido(a); 

 3. Estou extremamente ansioso(a) ou deprimido(a). 
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ANEXO G – QUESTIONÁRIO EQ-VAS 
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ANEXO H – QUESTIONÁRIO WPAIGH 

As questões a seguir perguntam a respeito do efeito dos seus problemas de saúde na sua 

capacidade de trabalhar e realizar atividades regularmente. por problemas de saúde estamos 

nos referindo a qualquer problema físico ou emocional ou sintoma. 

1. Você está atualmente empregado (trabalho remunerado)? 

(Marque SIM ou NÃO. Se for NÃO, pule para a questão 6.) 

 SIM 

 NÃO 

As próximas questões se referem aos últimos sete dias, não incluindo o dia de hoje. 

2. Durante os últimos sete dias, quantas horas você deixou de trabalhar por causa dos seus 

problemas de saúde? 

Inclua as horas não trabalhadas quando você esteve doente, chegou atrasado, saiu mais cedo 

etc., por causa de sua saúde ou problemas digestivos. Não inclua o tempo que você perdeu 

para participar deste estudo. 

 

3. Durante os últimos sete dias, quantas horas você deixou de trabalhar por causa de 

qualquer outra razão, como férias, feriados, tempo livre para participar deste estudo? 

 

4. Durante os últimos sete dias, quantas horas você trabalhou? 

(Se "0", pule para a questão 6.) 

 

5. Durante os últimos sete dias, quanto os seus problemas de saúde afetaram a sua 

produtividade enquanto você estava trabalhando? 

Pense nos dias em que você esteve irritado na quantidade ou tipo de trabalho que você poderia 

fazer, dias em que você fez menos do que gostaria, ou dias em que você foi menos cuidadoso 

do que o normal no seu trabalho. Se os problemas de saúde afetaram o seu trabalho só um 

pouco, escolha um número baixo. Escolha um número alto se os problemas de saúde afetaram 

demais o seu trabalho. 
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Problemas de 

saúde não afetaram 

o meu trabalho 

1 2 3 4 5 6 7 8 9 10 Problemas de saúde me 

impediram completamente 

de trabalhar 

 

6. Durante os últimos sete dias, quanto seus problemas de saúde afetaram a sua 

capacidade de fazer suas atividades regulares diárias (outras além do trabalho no seu 

emprego)? 

Para atividades regulares, queremos dizer atividades comuns que você faz em casa, fazer 

compras, cuidar das crianças, ginástica, estudo etc. Pense nas vezes em que você esteve 

limitado na quantidade ou tipo de atividades que você pode fazer e nas vezes que você fez 

menos do que você gostaria. Se os problemas de saúde afetaram suas atividades só um pouco, 

escolha um número baixo. Escolha um número alto se os problemas de saúde afetaram demais 

suas atividades. 

Problemas de 

saúde não 

afetaram minhas 

atividades 

1 2 3 4 5 6 7 8 9 10 Problemas de saúde me 

impediram completamente 

de realizar minhas 

atividades 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 


